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BECA-01

EVALUACION DE
NEUROFISIOLOGICOS Y NEUROPSICOLOGICOS
EN PACIENTES CON SINDROME DE LANDAU-
KLEFFNER. COMPARACION CON PACIENTES
CON SINDROME DE PUNTA ONDA CONTINUA
ACTIVADA EN SUENO

FACTORES CLINICOS,

Benitez Provedo, Cristina; Lamagrande Casanova, Nuria;
Guillén Onandia, Ingrid; Gonzalez Alguacil, Elena; Soto
Insuga, Victor; Garcia Fernandez, Marta; Gutiérrez Delicado,
Eva; Esteso Orduia, Borja; Garcia Peinas, Juan José; Duat
Rodriguez, Anna.

Hospital Universitario Nifio Jesus, Madrid.

Introduccion: El Sindrome Landau-Kleffner (SLK) es un
subtipo de encefalopatia epiléptica con punta-onda continua
en suefio (EE-SWAS) caracterizada por presentar una afasia
adquirida con regresion en el lenguaje.

Objetivos: Comparar aspectos clinicos, neurofisiolégicos
y neuropsicoldgicas de pacientes con SLK y EE-SWAS de
etiologia no-estructural.

Metodologia: Estudio transversal-descriptivo en hospital
terciario mediante revision de historias clinicas. Resultados:
se analizaron dos grupos homogéneos de 7 pacientes
con SLK y 7 con EE-SWAS. La edad media de debut fue
3,66 afios en SLK con regresion en lenguaje en 100% (5
pacientes inicialmente solo afectacion expresiva) y 4 afios
en EE-SWAS debut con epilepsia en 100% y posteriormente
regresion conductual. Un 57% de pacientes de SLK presento
epilepsia evolutiva. EI EEG en vigilia mostré6 anomalias
epileptiformes centro-temporales con mayor predominio
occipital en grupo-SLK; con patréon punta-onda continua en
suefio (SWAS) siendo hemisférico 50% de los casos. EL
tiempo hasta resolucion de SWAS fue mayor en SLK que
EE-SWAS (3,66 vs 1,71 afios respectivamente). La media
de farmacos empleados fue mayor en SLK que EE-SWAS
(5,14 vs 3,7). El tratamiento mas eficaz fue la corticoterapia
siendo efectiva en 86% de los pacientes en ambos grupos.
Se constaté un deterioro cognitivo en el 57% de pacientes
SLK y 28% en EE-SWAS ademas de asociar trastorno de
neurodesarrollo (TDAH y TEA) en 3 pacientes con SLK y 2
con EE-SWAS.

Conclusiones: Siendo el tratamiento con corticoides la
terapia mas eficaz, nuestro estudio mostré que los pacientes
con SLK presentaron un curso mas refractario con mayor
repercusion cognitivo-conductual.

BECA-02

IMPACTO DEL TRATAMIENTO DEL SINDROME DE
APNEA-HIPOPNEA DEL SUENO EN NINOS CON
EPILEPSIA REFRACTARIA

Lamagrande Casanova, Nuria; Soto Insuga, Victor; Martin
Del Valle, Fernando; Gonzalez Alguacil, Elena; Romero
Andujar, Francisca; Bascuas Arribas, Marta; Lloris Romero
Salazar, Azucena; Guillén Onandia, Ingrid; Benitez Provedo,
Cristina; Duat Rodriguez, Anna.

Hospital Universitario Nifio Jesus, Madrid.

Introduccion: El sindrome de apnea-hipopnea del suefio
(SAHS) es frecuentes en pacientes con epilepsia refractaria
(ER). Su tratamiento podria mejorar las crisis epilépticas y la
calidad de vida.

Objetivos: Describir pacientes con ER y SAHS, analizar
factores que influyen en su incidencia, asi como impacto de
la intervencion.

Material y Métodos: Estudio descriptivo longitudinal de
nifos con ER y sospecha clinica de SAHS (roncopatia y/o
apneas) en 2023. Se recopilaron datos clinicos incluyendo:
frecuencia de crisis, escalas de calidad de vida (CAVE,
PEDSQL), suefio (SDSC, PSQ-score) y TDAH (EDAH) de
forma basal y 3 meses post-intervencion.

Resultados: Se analizaron 61 nifios; siendo la epilepsia
predominante las encefalopatias epilépticas (48/61), seguido
de focal (9/61) y generalizado (4/61).

40/61 (65%) presentaron SAHS (10 leve, 17 moderado,
13 grave).

Los factores de riesgo de presentarlo fueron: mayor
frecuencia de crisis (p0,02), predominio en suefio (p0,001)
y patron EEG suefio de encefalopatia epiléptica (p0,005).

Aquellos con estimulador del nervio vago tenian mas
probabilidad de SAHS moderado/grave (p0,03); sin ser
significativo elnUmero de farmacos o uso de benzodiazepinas.

17 intervenidos (10 amigdalectomia, 4 ventilacion
mecanica no-invasiva, 1 endoscopia del suefio inducido, 2
otros); presentando significativa mejoria en escalas suefio y
calidad de vida. En 8/17 (47%) se redujeron las crisis 250%.

Conclusiones: Los pacientes con ER tienen alta
probabilidad de SAHS. Factores como el nimero de crisis
y el predominio nocturno influyen en su incidencia. La
intervencion mejora la calidad de vida y puede disminuir el
numero de crisis, constituyendo una oportunidad terapéutica
valiosa.
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BECA-03

EFICACIA DE LOS PROBIOTICOS PARA LA
MEJORA DE LA CALIDAD DE VIDA EN PACIENTES
PEDIATRICOS CON TRASTORNO DEL ESPECTRO
AUTISTA: ENSAYO CLINICO DOBLE CIEGO
ALEATORIO

Torrents Fenoy, Carme; Olivé Cirera, Gemma; Gonzalez,
Inés; Torras, Montserrat; Roche Martinez, Ana.

Hospital Parc Tauli, Sabadell (Barcelona).

En estudios recientes, se postula que existe una
disbiosis en nifios con trastorno del espectro del autismo
(TEA), poblacion para la que existen pocos recursos a nivel
farmacolodgico con demostrada eficacia. Los probidticos son
suplementos nutricionales seguros que pueden mejorar el
funcionamiento intestinal y modular el eje intestino-cerebro,
una compleja red de comunicacion entre el sistema nervioso
y el gastrointestinal que se ha sugerido que podria estar
involucrado en el neurodesarrollo y en enfermedades
neuropsiquiatricas, incluido el TEA.

El objetivo principal de este estudio es evaluar si la
administracion de un probidtico especifico mejora la calidad
de vida (PedsQL) en nifios con TEA de 3 a 6 afios, mediante
la optimizacion de la microbiota intestinal y del eje intestino-
cerebro. Los objetivos secundarios son determinar el efecto
del probidtico en la modificacion del grado de ansiedad
social y conducta (CBCL 1.5-5), trastornos del suefio (PSQl),
sintomas gastrointestinales (GSI score) y niveles de cortisol
como biomarcador del grado de ansiedad.

Se evaluan 25 pacientes durante 16 semanas, siguiendo
un esquema de estudio prospectivo aleatorizado, doble
ciego, durante 8 semanas, durante las que el grupo 1 recibira
el probiodtico y el grupo 2 el placebo. Se valora la calidad de
vida, suefo, sintomas gastrointestinales y cortisol en orina,
en el momento basal, a las 8 semanas y a las 16 semanas.

Al final del estudio, en caso de mejoria significativa, se
plantea ampliar la muestra para confirmar los resultados a
nivel multicéntrico.

BECA-04

ESTUDIO DE LAS CARACTERISTICAS DISTO-
NICAS EN LA POSTURA EN LA ESCRITURA
DURANTE EL NEURODESARROLLO NORMAL EN
POBLACION PEDIATRICA SANA

Sanchez De Puerta Laguna, Carmen'; Correa Vela, Marta’;
Pérez Duefias, Belén?.

"Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla; ?Hospital
Universitari Vall d'Hebron, Barcelona.

Objetivo: Determinar si los movimientos y posturas
fisioldgicamente inmaduros durante la escritura en nifios
sanos asociados a la edad pueden imitar signos de distonia.

Material y métodos: Se evalu6 mediante examen
videoprotocolizado la escritura de 52 nifios sanos (3-12
afos). Dos neuropediatras puntuaron independientemente la
escritura utilizando la version modificada de Writer's Cramp
Rating Scale (WCRS+S). Se analizé la asociacion entre
puntuaciones de WCRS+S y caracteristicas demograficas.

Por ultimo, se compararon las puntuaciones con una cohorte
de nifos afectos por distonia genética (SGCE-MD).

Resultados: En nifios sanos la puntuacion total de
la WCRS+S y de la subescala de dedos presentan una
correlacion positiva estadisticamente significativa con la
edad. Se observo un patron frecuente (13/49) de hiperflexion
de primer dedo y extension de segundo dedo. No se
encontraron posturas anormales en las subescalas codo y
mufieca, ni presencia de dolor asociado en nifios sanos. En
la puntuacion total de WCRS+S y en todas las subescalas se
encontraron diferencias estadisticamente significativas entre
nifios sanos y afectos de SGCE-MD.

Conclusiones: La presencia de posturas inmaduras
fisiologicas distonia-like en los dedos durante la escritura
del nifio sano se correlaciona positivamente con la edad
hasta los 12 afios. La presencia de posturas distonicas en
mufieca, codo y/o dolor asociado durante la escritura debe
hacer pensar en causas distintas al neurodesarrollo normal.
La escala WCRS+S parece ser una herramienta util para
valorar la severidad de la distonia de la escritura en nifos,
siendo capaz de detectar diferencias significativas entre
nifios sanos y afectos (SGCE-MD).

BECA-05

PROYECTO “UN FARO EN MI MESILLA”:
DESARROLLO DE UN DISPOSITIVO PORTATIL DE
DETECCION DE CRISIS EPILEPTICAS EN NINOS

Guillén Onandia, Ingrid; Lamagrande Casanova, Nuria;
Benitez Provedo, Cristina; Gonzalez Alguacil, Elena; Garcia
Pefas, Juan José; Garcia Fernandez, Marta; Martinez
Madrid, Maria José; Ballester Navarro, Pura; Rodriguez
Morilla, Beatriz; Soto Insuga, Victor.

Hospital del Nifio Jesus, Madrid.

Introduccién: Factores que dan importancia a la
deteccién de crisis en suefio son la necesidad de realizar
ajustes terapéuticos, evitar el desarrollo de status y SUDEP
(Sudden Unexpected Death in Epilepsy), conservar un
suefio de calidad y abordar la incertidumbre familiar ante la
impredicibilidad de las crisis.

Objetivos: Creacion y validacion de un software que,
aplicado a un dispositivo portatil de monitorizacién circadiana
(Kronowise modificado), permita detectar crisis motoras en
pacientes pediatricos durante el suefio.

Material y métodos: Estudio experimental prospectivo
de medicion de variables de temperatura, aceleracion, tiempo
y patréon de movimiento, frecuencia cardiaca, saturacion de
oxigeno, ademas de variables clinicas epidemioldgicas, de
la propia epilepsia y escalas de suefio en nifios mayores de
4 afios ingresados en la unidad de monitorizacion de video-
electroencefalograma que presentan crisis motoras.

Resultados: Se analizaron 107 crisis en 8 pacientes.
La edad media fue de 9.5 afios (rango 6 afios-11 afios).
La media de farmacos anticrisis era de 3. La frecuencia de
presentacion de crisis variaba desde pluricotidianas a 3/
mes. 5/8 pacientes presentaban crisis tonicas, 1/8 ténicas
y ténico-clénicas, 1/8 tonicas y espasmos, 1/8 clénicas.
62.5% presentaba trastorno del suefio. Variables registradas
con potencial significacion estadistica en la prediccion de
desarrollar una crisis serian cambios en la temperatura y el
tiempo total de movimiento.

Conclusiones: Dispositivos portatiles de deteccion de
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crisis e identificacion de biomarcadores de riesgo de crisis
son necesarios para un manejo mas eficaz de la epilepsia,
asi como una mejora en la calidad de vida de los pacientes
y familiares.

BECA-06

DESCRIPCION DE MALFORMACIONES CONGE-
NITAS DE CEREBELO: ESTUDIO DESCRIPTIVO,
ETIOLOGIAS GENETICAS Y PRONOSTICO

Bernat Montoya, Vicente; Gémez Chiari, Marta; Boix Lluch,
Cristina; Fons Estupifia, Carme.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccioén: Las malformaciones del cerebelo cuentan
con un espectro de malformaciones y una severidad
fenotipica amplios, lo que hace complejo un adecuado
asesoramiento del prondstico neuroldgico. Ademas, en
los ultimos afios se ha generalizado el uso de técnicas de
secuenciacion masiva en el diagndstico de estos pacientes.

Objetivos:

» Definir el espectro y frecuencia de malformaciones
congénitas de cerebelo.

* Analizar las etiologias genéticas de dichas
malformaciones.

« Estudio volumétrico del cerebelo en las diferentes
malformaciones.

« Estudiar el prondstico neurolégico de estos
pacientes (motor, cognitivo-conductual).

Metodologia: Estudio unicéntrico, descriptivo vy
retrospectivo.

Se incluyen pacientes en seguimiento por nuestro
servicio con las malformaciones en cuestién (Dandy-
Walker, quiste de Blake, hipoplasia cerebelosa, hipoplasia
vermis, romboencefalosinapsis y Joubert), quedando
excluidos los pacientes con patologia cerebelosa de otra
causa. Los datos de los pacientes se obtendran mediante
revision de su historia clinica, recogiéndose variables:
generales, exploracién neurolégica, neuroimagen (tipo
de malformacién, volumetria), genéticas (tipo de estudio,
variantes detectadas), y cognitivo-conductuales.

Resultados: Los pacientes con malformaciones
congeénitas de cerebelo presentan una mayor prevalencia de
trastornos motores y especialmente cognitivo-conductuales
(sobre todo discapacidad intelectual y sintomatologia
TEA). Por otra parte, el rendimiento de los test genéticos
empleados varia en funcion de la malformacién, siendo
mayor en el sindrome de Joubert.

Conclusiones: Las malformaciones congénitas de
cerebelo comprometen el prondstico neurolégico a diversos
niveles, de manera variable segun el tipo de malformacion.
La realizacién prospectiva de valoraciones neuropsicolégicas
regladas en asociacion a estudios volumétricos permitiria
precisar mas el asesoramiento de estos pacientes.




0-001

VALIDACION DE LA VERSION ESPANOLA DEL
CUESTIONARIO DE CALIDAD DE VIDA EN NINOS
CON EPILEPSIA QOLCE-55

Ibafiez Micd, Salvador'; Martinez Albaladejo, Inmaculada?;
Martinez Ferrandez, Carmen?; Alarcén Martinez, Helena’;
Cean Cabrera, Lourdes'; Martinez Garcia, Maria Josefa’;
Valera Parraga, Francisca'; Martinez Copete, Maria?;
Cremades Sanchez, Estefania?; Martinez Salcedo, Eduardo’.

'Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia;
2Hospital General Universitario Santa Lucia, Cartagena.

Introduccion: Es necesario utilizar una escala de calidad
de vida para nifios con epilepsia, que haya sido validada
y que sea aplicable a la poblaciéon en cuestion, ya que de
otro modo, los resultados que se obtengan pueden resultar
dificilmente reproducibles.

Objetivos: Adaptar al espaiol y validar la escala de
calidad de vida QOLCE en su version de 55 items en una
muestra de nifios con epilepsia.

Metodologia: Se tradujo y retrotradujo la version
espafola de la escala de calidad de vida QOLCE-55. Sobre
una muestra de 88 nifios con epilepsia de entre 4 y 12
afios, se aplicé el formulario de calidad de vida PedsQL,
QOLCE-55 y PSQ de suefio. Los resultados se repitieron
tras una semana, para demostrar adecuada aplicabilidad,
validez interna y externa.

Resultados: En la versiéon en espaiol del QOLCE-55
la correlacion de Spearman entre la puntuacién total de
la version espafola del QOLCE-55 con las diferentes
subescalas oscil6 entre 0,682 y 0,799 (p < 0,001). La validez
convergente del QOLCE-55 con la escala PedsQL fue de
-0,962 (p < 0,001), y la validez discriminante del QOLCE-55
con PSQ fue de 0,154 (p = 0,272). Los resultados de la
version original del QOLCE-55 fueron similares.

Conclusiones: La adaptacion al espafiol del QOLCE-55
es un instrumento adecuado para su uso en la consulta, para
comprobar la eficacia afadida del tratamiento mas alla del
numero de crisis, y ademas, el QOLCE-55 permite el analisis
diferenciado de subescalas (social, cognitiva, emocional y
fisica).

0-002

EVOLUCION DE LOS HALLAZGOS ELECTROEN-
CEFALOGRAFICOS EN LA ENCEFALOPATIA
SYNGAP1

Ribeiro Constante, Juliana'; Tristan-Noguero, Alba?;
Francisco Martinez Calvo, Fernando®, Ibafez-Mico,
Salvador*; Ramos-Fernandez, José Miguel’; Moyano

Chicano, Maria Del Carmen® Camino Leodn, Rafael®;
Soto Insuga, Victor’; Gonzalez Alguacil, Elena®, Ramirez
Camacho, Alia'; Sans Capdevila, Oscar'; Garcia-Cazorla,
Angeles'; Bayés, Alex?; Alonso-Colmenero, ltziar'; Syngap1
Esparia, Grupo De Trabajo.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Department of Genetics, Microbiology and Statistics,
University of Barcelona, Barcelona; *Pediatric Neurology
Department, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza;
“Pediatric Neurology Department, Arrixaca University
Hospital, Murcia; *Pediatric Neurology Department - IBIMA
group, Hospital Regional Universitario de Malaga, Malaga;
5Pediatric Neurology Department, Hospital Universitario
Reina Sofia, Cérboda; "Pediatric Neurology Department,
Hospital Universitario Infantil del Nifio Jesus,, Madrid;
8Pediatric Neurology Department, Hospital Universitario
Infantil del Nifo Jesus, Madrid; *Molecular Physiology of
the Synapse, Institut de Recerca Sant Pau (IR Sant Pau),
Universitat Autonoma Barcelona, Barcelona; "°SYNGAP1
Espana, Barcelona.

Objetivos: Analizar una cohorte de 36 individuos
con SYNGAP1-DEE, centrandose en los hallazgos
electroencefalograficos y su evolucién con la edad.

Material y método: Los pacientes fueron remitidos
a través de una red espafiola de neurdlogos infantiles,
genetistas y psiquiatras, a través de la Asociacion SYNGAP1
Espaia. Se emplearon cuestionarios estandarizados para
recoger datos clinicos, electroencefalograficos y genéticos.

Resultados: De los 36 casos, 18 presentaban
nuevas variantes en el gen SYNGAP1. Todos los
pacientes presentaban retraso global del neurodesarrollo,
discapacidad intelectual (82,3% de moderada a profunda)
y trastornos de conducta; el 91,7% mostraba rasgos
autistas, el 73% trastornos del suefio y el 86,1% sufria
crisis epilépticas, principalmente mioclonias palpebrales
con ausencias (55,3%). El analisis de 63 EEG reveld un
empeoramiento de ciertos hallazgos con la edad, incluyendo
un fondo desorganizado, descargas posteriores bilaterales
sincrénicas y asincronicas (= 50%), asi como alteraciones
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generalizadas con amplitud méxima en la regidon anterior
(= 15% en todos los rangos de edad). Por ultimo, la actividad
rapida difusa fue mucho mas frecuente en los casos con 6
afnos o0 mas.

Conclusiones: Esta investigacién es la primera en
analizar las caracteristicas del EEG en diferentes grupos de
edad, revelando un aumento de las anomalias interictales
durante la infancia y la adolescencia. El estudio destaca
el potencial del EEG como herramienta para identificar
biomarcadores y su importancia en el desarrollo de terapias
especializadas y ensayos clinicos. También resalta la
necesidad de estudios de historia natural para comprender
mejor estas condiciones y desarrollar tratamientos efectivos.

0-003

EPILEPSIA CON AUSENCIAS MIOCLONICAS:
ETIOLOGIA GENETICA Y RESPUESTA AL
TRATAMIENTO EN PACIENTES PEDIATRICOS

Guillén Onandia, Ingrid; Benitez Provedo, Cristina;
Lamagrande Casanova, Nuria; Navarro Loépez, Ignacio
Javier; Oyaga De Frutos, Elena; Vila Bedmar, Sara; Soto
Insuga, Victor; Duat Rodriguez, Anna; Gutiérrez Delicado,
Eva; Garcia Pefias, Juan José.

Hospital Nifio Jesus, Madrid.

Introduccion: La epilepsia con ausencias mioclénicas
(EMA) se caracteriza por ser un sindrome epiléptico con
crisis pluricotidianas consistentes en sacudidas ritmicas
a 3-Hz de las extremidades superiores, superpuestas a la
abduccioén ténica de los brazos y desviacion cefalica con
alteracion parcial o total de la conciencia.

Objetivos: Investigar la etiologia y la respuesta
terapéutica a los farmacos anticrisis en pacientes pediatricos
con EMA.

Material y métodos: Estudio retrospectivo de nifios con
EMA en un hospital terciario en el periodo de 2019-2023.

Resultados: Se incluyeron diez pacientes con una
mediana de inicio de crisis a los 3 afios (rango 17meses-
6anos). La EMA fue el debut de epilepsia en 5/10. Seis
presentaban discapacidad intelectual, uno capacidad
intelectual limite y dos tenian dificultades escolares. Todos
los pacientes presentaban epilepsia refractaria. Nueve
presentaban otras crisis asociadas, mas frecuentemente
crisis ténico-clénicas generalizadas, mioclonias y ausencias
(tipicas y atipicas). Se identificé la etiologia genética en siete
pacientes (genes SCN1A, NEXMIF, TMRT1, KCNC2, del
10921.1921.3, SYNGAP1 y deficiencia de GAMT). Se logré
un control completo de las crisis en algin momento en 7/10.
Los farmacos mas eficaces fueron acido valproico(4/10),
etosuximida(2/10) y lamotrigina(2/10). De segunda linea
destaca el brivaracetam(2/10), la rufinamida(2/10) y en
menor medida la dieta cetogénica(2/10) con menores
tiempos libres de crisis.

Conclusiones: Actualmente, en los pacientes con EMA,
se puede caracterizar la etiologia genética y metabdlica
en la mayoria de los casos. Suele coexistir con otro tipo
de crisis, tratandose de epilepsias refractarias dénde entre
los farmacos mas eficaces nos encontramos valproico,
etosuximida y lamotrigina.

0-004

ACTIVIDAD OSCILATORIA CORTICAL EVOCADA
POR CHIRP: UN BIOMARCADOR DE DISFUNCION
DE LAS INTERNEURONAS GABAERGICAS

Irazabal, Nadia Ines; Urrestarazu Bolumburu, Elena;
Manzanilla, Oscar; Valencia, Miguel; Alegre Esteban,
Manuel; Sanchez-Carpintero Abad, Rocio.

Clinica Universidad de Navarra, Pamplona.

La actividad oscilatoria cortical es fundamental para
la sincronizacion neuronal y presupone el adecuado
funcionamiento de las interneuronas GABAérgicas. La
disfuncion de las interneuronas en el sindrome de Dravet
(SD) con mutacion en el gen SCN1A, hipotéticamente
produciria alteraciones en la sincronizaciéon neuronal. El
objetivo de este trabajo es estudiar la capacidad de generar
actividad oscilatoria cerebral de los nifios con SD.

Metodologia: Registramos actividad oscilatoria cortical
evocada por un tono modulado por frecuencia (Chirp) en 2
grupos de nifios: sanos y con SD con mutacion en SCN1A.
Medimos dos variables que reflejan reclutamiento (EA) y
sincronizacion neuronal (ITC). Comparamos los resultados
con test de contraste de hipétesis con STATA (p <0.05).

Resultados: Incluimos 42 nifios con SD, 20 mujeres,
con edad media 106.46 meses (SD 78.2) y 23 nifios sanos,
14 mujeres, edad media de 130.42 meses (SD 51.3).
Obtuvimos actividad oscilatoria cortical evocada por chirp en
13/42 nifios con SD y 19/23 controles. Solo el 31% de los
Dravet generaron respuesta, y esta tenia menor capacidad
de sincronizacion neuronal (p=0.0014). Aunque no hallamos
diferencias en el poder de reclutamiento (p=0.6219), en
nifios sanos el maximo reclutamiento se produce a 41 Hz
mientras que en SD a 36 Hz (p=0.018).

Conclusion: La obtencion de actividad oscilatoria
evocada por chirp se postula como un posible biomarcador
de sincronizacion neuronal, que podria facilitar el seguimiento
de patologias con disfuncion GABAérgica y sus tratamientos
modificadores de enfermedad.

0-005

TERMOCOAGULACION GUIADA POR ESTEREO-
ELECTROENCEFALOGRAFIAY TERMOABLACION
LASER EN EPILEPSIA FOCAL REFRACTARIA
ASOCIADA AL COMPLEJO ESCLEROSIS
TUBEROSA

Sanchez-Miranda Roman, Irene; Beltran Corbellini, Alvaro;
Toledano Delgado, Rafael; Garcia Morales, Irene; Budke
Neukamp, Marcelo; Alvarez-Linera Prado, Juan; Gil-Nagel
Rein, Antonio.

Hospital Ruber Internacional, Madrid.

Objetivos: Mas del 50% de pacientes con complejo
esclerosis tuberosa (CET) tienen epilepsia focal refractaria
(EFR). La termocoagulacién guiada por estereoelectroen-
cefalografia (TCGE) y la termoablacion laser (LITT) son al-
ternativas para el tratamiento de la EFR. Nuestro objetivo
es describir la seguridad y eficacia de TCGE y LITT en una
muestra de pacientes con EFR asociada al CET (EFR-CET).
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Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo
que incluye pacientes diagnosticados de EFR-CET sometidos
a TCGE durante 2019-2023. Aquellos con reduccion > 50%
en frecuencia de crisis se consideraron respondedores a 2
meses y 1 afio.

Resultados: Se incluyeron cuatro pacientes (tres nifias).
En todos se realiz6 EEEG inicial siguiendo una hipotesis
anatomo-electro-clinica individualizada incluyendo imagen
de fuente eléctrica para localizar el tuber epileptégeno y
optimizar la posibilidad de termocoagulacién. La mediana de
edad fue 6,5 afios (3-10) y se realizé6 TCGE en una media
de 41 contactos por paciente (13-63). Todos respondieron
a 2 meses y 1 afo, y experimentaron mejoria cognitiva. No
se notificaron eventos adversos graves. En los dos afios
siguientes se realizé una segunda TCGE en dos pacientes.
En dos pacientes se realizd LITT, sin complicaciones, y
también respondieron a 2 meses y 1 afio. Actualmente, tres
de ellos mantienen un Engel | tras un periodo de seguimiento
de dos afnos.

Conclusion: La TCGE fue segura y eficaz como
abordaje inicial en el tratamiento de EFR-CET en nuestra
muestra. LITT fue igualmente segura y eficaz y podria ser
un tratamiento alternativo para pacientes con respuesta
subdptima a TCGE inicial.

0-006

UTILIDAD DEL EXOMA EN LA ENCEFALOPATIA
EPILEPTICA Y DEL DESARROLLO DE DEBUT
NEONATAL

Sala Coromina, Julia'; Raspall Chaure, Miquel'; Marcé Grau,
Anna?; Macaya, Alfons’.

"Hospital Vall d'Hebron, Barcelona; 2VHIR, Barcelona.

Objetivo:

» Describir las caracteristicas clinicas de una cohorte
de pacientes con encefalopatia epiléptica y del
desarrollo (DEE) de debut neonatal.

* Examinar el rendimiento diagndstico del Whole
Exome Sequencing (WES) en este grupo de
pacientes.

Métodos: Estudio retrospectivo, incluyendo pacientes
con diagnéstico clinico de DEE de debut neonatal
(excluyendo causas estructurales y adquiridas). Realizacion
de exoma y analisis profundo de datos con diferentes
herramientas binformaticas.

Resultados: Se incluyeron 35 pacientes. La mediana de
edad del inicio de las crisis fue de 3 dias y casi la mitad de
los pacientes (49%) debutaron en las primeras 48 hdv. La
mayoria de pacientes presentaban actividad epileptiforme
multifocal y RM cerebrales normales. A una mediana de
seguimiento de 8.5 afios, todos los pacientes presentaron
algun grado de afectacion del neurodesarrollo, la mayoria
grave/profundo, y un resultado variable en la epilepsia. El
WES identificd un total de 29 variantes en 16 genes, mas una
CNV que involucra varios genes, permitiendo el diagndstico
genético en el 83% de la cohorte. Los diagndsticos mas
frecuentes fueron encefalopatias relacionadas con KCNQ2
(n=7/35, 20%), STXBP1 (n=4/46, 11%), y KCNT1 (n=3/35,
8.6%).

Conclusiones: Los pacientes con DEE de inicio neonatal
tienen una alta morbilidad, con mal prondstico neuroldgico
y un pronéstico variable de la epilepsia. El rendimiento

diagnostico del exoma en este grupo de pacientes es muy
superior (>80%) a otras epilepsias graves de debut més
tardio. El acceso al exoma precoz tiene implicaciones
pronosticas y terapéuticas, lo que es clave para los pacientes
y sus familias.

0-040

CONOCIMIENTOS CLINICOS DE 12 CASOS
NUEVOS CON VARIANTES PATOGENICAS O
DELECIONES DEL GEN YWHAG, ASOCIADO
A LA ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL
DESARROLLO 56 (DEE-56)

Amato, Maria Eugenia'; Balsells, Sol'; Martorell, Loreto?;
Ansell, Karen? Barakat, Stefan®, Borresen, Malene?
Johnson, Heather®; Korff, Christian®; Lefranc, Jeremie’;
Denommeé-Pichon, Anne-Sophie?; Porri, Stephanie®; Saraiva,
Jorge M.% Sarrazin, Elisabeth®;, Szabo, Nora'; Wicher,
Dorota'; Ortigoza-Escobar, Juan Dario’.

'Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat,
Barcelona; 2Great Ormond Street Hospital, Londres;
3Sophia's Children Hospital Erasmus MC, Roterdam;
‘Rigshospitalet, highly specialised Hospital, Copenhagen;
5Sanford Children's Specialty Clinic, Sioux Falls, Dakota
del Sur; ®Hépital de la Tour, Ginebra; "Centre Hospitalier
Universitaire Hépital Morvan, Brest; ®Centre Hospitalier
Universitaire Dijon Bourgogne, Dijon; °Servigo de Genética,
Departamento Pediatrico, Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra, Coimbra; °Szent Janos Koérhaz Neurolbgia,
Budapest; '"Instytut ,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka’,
Warszawa.

Objetivo: Informar una cohorte de pacientes con DEE-
56, sus caracteristicas clinicas, correlacion fenotipo-genotipo
y resultados terapéuticos.

Métodos: Realizamos un analisis exhaustivo de 39
personas con variantes/deleciones patogénicas en YWHAG,
incluidos 12 casos nuevos y 27 previamente publicados,
de 3 a 40 afos de edad, 19. mujeres, 16 hombres, 4
desconocidos.

Resultados: Se analizaron evaluaciones clinicas,
radiolégicas y genéticas. Todos los pacientes presentaron
epilepsia con diversos tipos de crisis (edad media de
inicio de crisis: 15 meses; rango de 8meses a 4,83afos).
Los individuos demostraron gran variedad de patrones y
anomalias epileptiformes. Todos los pacientes de nuestra
cohorte requirieron medicacion antiepiléptica (ASM)
para controlar las crisis: 5/12 requirieron un ASM, 3/12
dos ASM y 4/12 tres o mas. El acido valproico (VPA) fue
el antiepiléptico mas eficaz, ya sea solo o en terapia
combinada, mientras que la etosuximida (ESM) manejo
eficazmente las crisis mioclonicas asociadas. 4/12 pacientes
presentaron ataxia como trastorno del movimiento asociado.
8/12 pacientes presentaron un amplio espectro de DI,
incluidas comorbilidades como TEA(5/12) y TDAH(4/12). Se
observé dismorfia leve en 6/12 pacientes. Las resonancias
magnéticas cerebrales fueron normales o tenian anomalias
inespecificas. El genotipo comprende ¢.394C>T/p.
Arg132Cys en 3/12 casos, ¢.169C>T/p.Arg57Cys en 6/12
casos Yy una delecion 7q11.23 en 3/12 casos, siendo de novo
en 9/12 pacientes.

Conclusiones:

Todos los pacientes de YWHAG
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presentaron epilepsia de inicio temprano, requiriendo ASM.
El VPA fue consistentemente la ASM mas efectiva. El analisis
genético confirmoé un “hotspot” en ¢.169C>T/p.Arg57Cys.
Nuestros hallazgos remarcan la heterogeneidad clinica-
genética de DEE-56, informando estrategias de tratamiento
personalizadas.

0-041

DIFERENTES FORMAS DE EXPRESION DE LOS
TRASTORNOS RELACIONADOS CON GNAOT:
EPILEPSIA FARMACO-SENSIBLE Y TRASTORNO
DEL ESPECTRO AUTISTA

Dominguez-Carral, Jana'; Ludlam, William Grant?; Soliani,
Luca3; Cordelli, Duccio Maria®; Marchiani, Valentina*; Gorria-
Redondo, Nerea®; Aguilera-Albesa, Sergio®; Martemyanov,
Kirill?; Ortigoza-Escobar, Juan Dario®.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Institute for Biomedical Innovation & Technology, University
of Florida, Florida; 3lstitufo delle Scienze Neurologiche
di Bologna, Bolonia; “Istituto delle Scienze Neurologiche
di Bologna, Bologna; SHospital Universitario de Navarra,
Navarra; °Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona.

Introduccion: GNAO7T codifica una subunidad de los
receptores acoplados a proteinas G (GPCRs), esenciales
para la sefalizacion celular. Los pacientes con variantes en
GNAO1 presentan un espectro de fenotipos epilépticos y no
epilépticos, incluyendo retraso del neurodesarrollo, hipotonia
y trastornos del movimiento, con gravedad variable.

Objetivos: Describir diferentes formas de expresion de
los trastornos relacionados con GNAO71 (GNAO1-RD).

Métodos: Andlisis del fenotipo clinico y molecular de dos
pacientes con GNAO17-RD con nuevas variantes (E138* y
C215F). Estudiamos la patologia molecular de la variante
C215F en ensayos funcionales, examinando su impacto en
la sefalizacion mediada por GPCR.

Resultados: El paciente con la variante E138* presenta
rasgos de trastorno del espectro autista, TDAH y epilepsia
farmaco-sensible. El paciente con la variante C215F
presenta epilepsia y temblor leve. Los estudios funcionales
de la variante C215F demuestran una afectacion de residuos
cruciales alrededor del Switch Il, que resulta en que, ante la
estimulacion de Gao por un agonista, se induce su separacion
de GRy. Ademas, observamos una leve actividad dominante
negativa y un discreto aumento en la interaccion con GPCR,
pero no una alteraciéon en la formacion de trimeros con
las subunidades GRy. La variante E138* produce un stop
prematuro que probablemente causa haploinsuficiencia, lo
que explica el fenotipo mas leve de GNAO1-RD.

Conclusiones: Fenotipos leves como los descritos
enfatizan la importancia del estudio del gen GNAOT en
pacientes con epilepsia o trastornos del espectro autista.
El efecto Unico de C215F en las interacciones GPCR-Gao
proporciona informacion nueva sobre los GNAO7-RD.

0-042
EFICACIA DE CENOBAMATO EN NINOS
CON EPILEPSIA REFRACTARIA. ESTUDIO

MULTICENTRICO DEL GRUPO DE EPILEPSIA DE
SENEP

Soto Insuga, Victor'; Aledo Serrano, Angelz; Arias Vivas,
Eva3; Alarcén Martin, Helena*; Gonzalez Alguacil, Elena’;
Morcos, Ricardo?; Smeyers, Patricia®; Sariego Jamardo,
Andrea®; Dominguez Carral, Jana’; Lopez Lopez, Maria?,
Ibafiez, Salvador*; Garcia Ron, Adrian®; Buenache, Raquel®;
Rekarte, Saray®; Garcia Ribes, Ainhoa'®; Aznar, Gemma'";
Garcia Pefias, Juan José'.

'Hospital del Nifio Jesus, Madrid; ?Hospital Vithas La
Milagrosa, Madrid; Hospital Clinico San Carlos, Madrid;
“Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia; *Hospital
Universitario La Fe, Valencia; SHospital Universitario
Marqués de Valdecilla, Santander; "Hospital Sant Joan de
Deu, Esplugues de Llobregat; 8Hospital Santa Lucia, Murcia;
SHospital Ramén y Cajal, Madrid; "°Hospital Cruces, Bilbao;
""Hospital del Mar, Barcelona,; "?Hospital Nifio Jesus, Madrid.

Introduccion: El cenobamato es un medicamento anti-
crisis (MAC) con novedoso doble mecanismo de accion:
bloqueante canales de sodio y modulador alostérico positivo
receptores GABA sinapticos-extrasinapticos.

Objetivos: Conocer eficacia y seguridad de cenobamato
en poblacion pediatrica.

Material y método: Estudio retrospectivo multicéntrico
de diez hospitales espafioles.

Resultados: Se registraron 64 pacientes con inicio
medio epilepsia 3 afios (rango:8-84 meses), con evolucion
refractaria (media MAC previos:9). Segun tipo de epilepsia:
62,5% epilepsia focal y 29,7% encefalopatia epiléptica-
neurodesarrollo (10 no-especificada, 8 Lennox-Gastaut). La
etiologia mas frecuente fue estructural 57,8% (malformacion
desarrollo cortical:21, secuelas encefalopatia hipoxico-
isquémica:5 y esclerosis mesial:4) y genética en 12,5%.

Se analizaron 50 pacientes a los 3 meses tras introducir
cenobamato que se realizé con titulacion mas lenta segun
ficha técnica (objetivo dosis<60 mg en 51,4%). En 62%
(31/50) se redujo la frecuencia de crisis, permaneciendo
12% libre de las mismas (6/50), con empeoramiento en 4%
(2/50). Especialmente eficaz en crisis tonicas y ausencias
con una tasa de respondedores de 76,9% y 77,8%
respectivamente. Otros efectos positivos: reduccién de
intensidad en 83% (39/47) y 36,5% se redujo/discontinué
algun MAC concomitante.

63,4% (33/52) presentaron algun efecto secundario;
siendo los mas frecuentes: somnolencia (21/52), mareo
(15/52) y diplopia (6/52).

Segun escala de impresion clinica (CGl) se produjo
mejoria segun investigador en cognicion 21/52; conducta
16/52, suefio 18/52, epilepsia 48/52; y de manera global
segun cuidador 37/52.

Conclusion: Esta es la serie pediatrica mas extensaen la
que objetivamos que cenobamato puede ser un tratamiento
eficaz y seguro para la epilepsias refractaria en infancia.
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0-043

DESCRIPCION DE LOS ESTUDIOS GENETICOS DE
UNA SERIE DE 65 PACIENTES MENORES DE 36
MESES CON ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL
DESARROLLO

Paredes Carmona, Fernando; Visa Refie, Nuria.
Hospital Universitari Arnau de Vilanova, Lleida.

Introduccion: Aproximadamente 2 de cada 1000 nifios
desarrollan epilepsia durante los primeros 3 afios de vida.
Las epilepsias de la infancia (ELE) representan multiples
entidades clinicas que a menudo implican secuelas
neuroldgicas.

Material y métodos: Estudio descriptivo, observacional
retrospectivo de una serie de pacientes con debut de
epilepsia entre 1 y 36 meses de vida.

Resultados: Se recogieron 65 pacientes, 40 nifios y 25
nifias, con una mediana de edad de debut de la epilepsia
de 11 meses. El 21.5% habia presentado crisis febriles
con anterioridad. El 45% de los nifios presentaban retraso
del neurodesarrollo al diagndstico de la epilepsia y el 32%
alteracion en la neuroimagen. En la valoracién a los 5
anos, el 46% presentaba discapacidad intelectual y el 29%
algun trastorno de conducta. Se realizé estudio genético al
46% (n=30) de los pacientes. El 66% de ellos evidenciaba
estudio genético alterado. El 88% (23/26) de los array-CGH
no mostraba alteraciones, sin embargo el 77% (17/22) de
los exomas clinicos informaban variantes patogénicas.
El 56% de los pacientes con array-CGH normal fueron
diagnosticados a través de exoma. El 65% (13/20) de los
nifios con estudio genético patolégico presentaba trastorno
del neurodesarrollo en el momento del diagnéstico de la
epilepsia.

Conclusiones: El array-CGH fue poco eficiente, sin
embargo el 77% de los exomas realizados en pacientes <36
meses con epilepsia resultaron patolégicos. La presencia
de alteracion en el neurodesarrollo en el momento del
diagnostico de la epilepsia se ha observado mayor en los
pacientes con estudios genéticos alterados.

0-044

REVISION Y ESTUDIO DE FACTORES PRONOSTI-
COS DEL SINDROME DE WEST EN LOS ULTIMOS
10 ANOS EN UN HOSPITAL TERCIARIO

Elduayen Vila, Ainhoa; lzaguirre Diaz, Nerea; Martinez-
Mdugica Barbosa, Otilia; Lafa Ruiz, Borja; Marti Carrera,
ltxaso.

Hospital Universitario Donostia, San Sebastian.

Objetivos: Describir la clinica del sindrome de West
(SW) en nuestro medio y buscar factores prondsticos al
diagnostico que permitan predecir la evolucion.

Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo,
descriptivo y analitico de pacientes con SW del 1/01/2013
al 31/12/2023. Se ha considerado prondstico desfavorable
el retraso del desarrollo psicomotor (DSM) posterior. Para
el estudio descriptivo se ha utilizado la mediana y el rango
intercuartilico (RIC). Como prueba de contraste de hipdtesis,
se utilizé el Test de Fisher.

Resultados: Se diagnosticaron 21 pacientes con SW.
11 (52%) varones, la mediana de edad fue de 6 meses
(RIC:4). 3 (14%) presentaban antecedentes personales de
epilepsia, 12 (57%) de encefalopatia hipdxico-isquémica
(EHI) perinatal y 10 (47%) retraso del DSM. La mediana
de tiempo desde el inicio de los sintomas hasta consultar
fue de 12 dias (RIC:9). 10 fueron tratados con ACTH, 8
con vigabatrina y 2 con ambos. Se llegé al diagndstico
etiolodgico en 8 (38,09%): 2 EHI y 6 encefalopatias de origen
genético. Con respecto a la evolucion,12 (57%) presentan
retraso del DSM, 8 (36%) de ellos con estudio etiolégico
positivo. El retraso DSM previo y conocer la etiologia se
relacionan de manera estadisticamente significativa con
un DSM desfavorable posterior. La mediana del tiempo de
respuesta al tratamiento fue mayor en los pacientes con una
evolucion posterior desfavorable sin ser estadisticamente
significativo.

Conclusiones: En nuestra muestra, los pacientes con
SW con un DSM previo normal y que no se detecté una
etiologia tras el estudio inicial, presentaron un buen DSM
futuro.

0-045

LA COMPLEJIDAD DE CACNA1A: VARIABILIDAD
FENOTIPICA Y RETOS EN LA INTERPRETACION
DEL GENOTIPO

Monteagudo Vilavedra, Eines'; Martos Gago, Veronica?
Alvarez Barona, Miriam?; Fuentes Pita, Patricia®; Lopez
Vazquez, Ana Maria®; Gomez Lado, Maria Del Carmend;
Eiris Pufal, Jesus?.

TInstituto de Investigacion Sanitaria de Santiago, Santiago
de Compostela; 2Fundaciéon Publica Galega de Medicina
Xendmica, Santiago de Compostela; *Complejo Hospitalario
Universitario de Santiago, Santiago de Compostela.

Introduccion: Variantes patogénicas en CACNA1A se
describieron inicialmente asociadas a ataxias episddicas y
migrafia hemipléjica. Posteriormente el espectro fenotipico
se ha ido ampliando.

Objetivos: Caracterizacion de los pacientes con
hallazgos genéticos informados en el gen CACNA1A en
nuestro centro desde el inicio del estudio mediante exoma.

Pacientes y método: Revision retrospectiva de
pacientes pediatricos con variantes de interés identificadas
mediante exoma clinico en CACNA1A.

Resultados: Se identificaron 7 pacientes (seis varones,
una mujer) con rango de edad de 8 a 16 afios. En tres
pacientes el fenotipo consiste en encefalopatia epiléptica,
en otros tres en ataxia episddica, uno de ellos con migrafia
hemipléjica, y en otro paciente en desviacion ténica
paroxistica de la mirada. Todos presentan alteraciones en
el neurodesarrollo con afectacion variable. Como farmacos
anti-crisis reciben lamotrigina, levetiracetam, perampanel,
fenitoina y fenobarbital. Otros tratamientos incluyen
acetazolamida, metilfenidato y 4-Aminopiridina.

Genotipicamente presentan cierta heterogeneidad,
en solo dos pacientes la variante en CACNA1A se pudo
clasificar como inequivocamente patogénica, siendo una de
ellas de cododn de parada y otra una variante missense. En
el resto las mutaciones fueron clasificadas como variantes
de significado incierto (VUS). Se hallaron incidentalmente
variantes también en RAI1 y SCN8A.
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Conclusiones: Es preciso profundizar en la descripcion
y genotipado de los pacientes con fenotipo menos clasico de
CACNA1A para lograr disminuir el nivel de incertidumbre a
la hora de interpretar los estudios genéticos. La variabilidad
en cuanto a expresividad y la gran cantidad de VUS que se
pueden hallar en este gen, suponen un reto diagndstico.

0-046

ANALISIS SOBRE LOS BENEFICIOS DE LA DIETA
CETOGENICA COMO TRATAMIENTO DE LA
EPILEPSIA REFRACTARIA

Romero Vazquez, Lourdes; Millan Borrallo, Ana Maria;
Campo Barasoain, Andrea; Rivero De La Rosa, Maria Del
Carmen; Pascual-Vaca Gomez, Diego; Alonso Pérez, Irene.

Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla.

Objetivo: Describir los efectos positivos y los efectos
secundarios de la dieta cetogénica (DC) en pacientes con
epilepsia refractaria en nuestro hospital terciario.

Material y método: Estudio observacional, retrospectivo
mediante la revision de historias clinicas entre 2017 y 2023
y recogiendo edad, diagndstico, farmacos, tipo de DC,
duracion, efectividad y efectos secundarios. Se recogieron
datos de 15 pacientes con una media de edad de 9.8 afios (el
mas pequeiio 19 meses y el mayor 16 afios) y una duracion
media del tratamiento de 21.5 meses. Se empleé DC clasica
en 78.5% y dieta Atkins modificada en 21.5%, iniciando la
DC en domicilio el 100%. La forma de administracion mas
utilizada fue la via oral (57.1%). Tasa de abandono del 35%
(mayoria mala adherencia, uno por no alcanzar cetosis)
y efectos secundarios leves en el 40% (estrefiimiento e
hipercalciuria). Los diagnésticos fueron variados, sobretodo
encefalopatias epilépticas y del desarrollo genéticas, causas
autoinmunes, metabdlicas o secundarias a EHI, empleando
el 80% 3 farmacos previo al inicio del tratamiento. El
100% de los que continuaron, refiri6 mejoras significativas
neurocognitivas y percepcion familiar de mejor calidad de
vida. El 90% presentd reduccion de crisis, aunque solo en
el 40% fue significativa para permitir descenso o retirada
de algun farmaco. En 1 caso se pudo suspender toda la
medicacion anticrisis.

Conclusiones: Destacar la mejora en la calidad de vida
y los efectos neurocognitivos positivos de la DC, aunque
se precisarian escalas para su valoracion mas objetiva e
intentar mejorar su empleo precoz y en lactantes.

0-047

COMUNICAR EL DIAGNOSTICO Y EL INICIO DEL
TRATAMIENTO ESPECIFICO DEL SINDROME DE
DRAVET A LOS CUIDADORES: UN CONSENSO
DELPHI INTERNACIONAL

Sanchez-Carpintero Abad, Rocio'; Breuillard, Delphine?;
Brunklaus, Andreas®, Darra, Francesca*; Flege, Silke®;
Giuffrida, Andrea®; Nickels, Katherine’; Schubert-Bast,
Susanne?; Wilson, Galia®.

Clinica Universidad de Navarra, Pamplona; ?Hdpital Necker-
Enfants malades, APHP, Paris; *Royal Hospital for Children
Glasgow, Glasgow; *“Azienda Ospedaliera Universitaria

Integrata di Verona, Verona; °Dravet Syndrom e.V., Frankfurt
am Main; °Ospedale Pediatrico Bambino Gesu, Roma;
"Mayo Clinic, Rochester, MN; 8Goethe-University Frankfurt,
Frankfurt am Main; °Dravet Syndrome UK, London.

Introduccion: El anuncio del diagndstico de sindrome
de Dravet (SD) a padres/cuidadores de pacientes es
un procedimiento complejo debido a la gravedad de la
enfermedad, su naturaleza genética y su amplio espectro
clinico.

Objetivos: Un grupo de expertos internacionales
en neuropediatria, neuropsiquiatria, neuropsicologia,
enfermeria y representacion de pacientes (RP) inicié un
proceso tipo Delphi para proporcionar a los profesionales
sanitarios (PPSS) consejos practicos de comunicacion del
diagnoéstico y manejo de la enfermedad.

Material y método: Basado en la literatura y su expe-
riencia, el comité formuld 34 afirmaciones —desde la
primera consulta hasta el inicio del tratamiento multidisci-
plinar, pasando por el anuncio de los resultados genéticos—,
que se sometieron en octubre de 2023 a votacién indepen-
diente y anénima por 60 expertos en SD. Se consideraron
consensuadas aquellas afirmaciones con >75% de los
votos con puntuaciéon 27 y/o mediana =8 (siendo 1, muy en
desacuerdo; 9, totalmente de acuerdo).

Resultados: 44/49 respondedores (40 PPSS y 4
RPs) fueron elegibles. El 85% (29/34) de las afirmaciones
recibieron consenso robusto (eg., "El anuncio del diagnéstico
debe ser realizado por un clinico experto en el SD, quien
sera el punto de contacto del padre/cuidador durante al
menos los primeros afios de vida del nifio"); Las tres (9%)
afirmaciones con buen consenso, y 1/2 (6%) afirmaciones
sin consenso seran reformuladas y sometidas a segunda
evaluacion por los expertos.

Conclusiones: Este consenso internacional ofrecera
a los PPSS consejos pragmaticos para una comunicacion
ordenada y asertiva del diagnéstico de SD a los cuidadores.
Estudio patrocinado por Biocodex.

0-048

UNA HERRAMIENTA PARA LA EVALUACION
DE COMORBILIDADES NEUROPSIQUIATRICAS
ASOCIADAS AL SINDROME DE DRAVET (DANCE)

Giorgi, Simona’; Auvin, Stéphane?; Schoonjans, An-Sofie?;
Turdn Vidas, Eulalia*; Sanchez Miranda, Irene?®; Gil-Nagel,
Antonio®; Lagae, Lieven®; Aibar, Jose Angel'.

'Dravet Syndrome Foundation Spain, Madrid; 2Hépital
Robert Debré, Paris; 3UZA University of Antwerp, Antwerp;
“Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona; Hospital
Ruber Internacional, Madrid; SKU Leuven, Leuven.

Introduccion: ElI sindrome de Dravet (SD) es
una forma rara de epilepsia que ademas presenta
comorbilidades neuropsiquiatricas. Estas comorbilidades
estan infradiagnosticadas y se requiere un enfoque
multidisciplinario.

Objetivos: Desarrollamos un cuestionario denominado
DS-Associated Neuropsychiatric Comorbidities Evaluation
(DANCE) para concienciar sobre las comorbilidades
neuropsiquiatricas asociadas al SD, proporcionar una
herramienta para su evaluaciéon y guiar a los equipos de
atencién médicay cuidadores en el manejo de la enfermedad.
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Material y método: El cuestionario estad dirigido a
cuidadores, tiene preguntas cerradas disefiadas para evitar
la falta de respuesta. Se realiz6 un estudio piloto reclutando
24 cuidadores de Espafia, Francia y Bélgica.

Resultados: Evaluamos la cognicion y el
comportamiento, midiendo dificultades de atencion vy
problemas de multitarea (18/24), impulsividad (17/24),
comportamientos repetitivos (16/24), inflexibilidad (16/24),
problemas de habilidades visoespaciales (16/24). Los
aspectos psiquiatricos mas comunes fueron rabietas
(14/24), cambios de humor (13/24) y trastorno del espectro
autista (12/24). En cuanto a las habilidades motoras, las
deficiencias de movilidad mas comunes eran problemas
de equilibrio o coordinacién (22/24). También se evalud
la calidad de vida de toda la familia: 18 cuidadores
reportaron estrés en la familia, y 19 sefialaron que su vida
familiar estaba completamente alterada. Evaluamos las
preocupaciones mas significativas de los cuidadores, que
fueron el comportamiento de los pacientes (8.75+1.22), su
cognicion (8.58+2.00) y su calidad de vida (8.50+2.11).

Conclusiones: Esta herramienta podria ser atil para
médicos, pacientes y cuidadores. Se puede utilizar como
herramienta de diagnéstico, detecciéon y seguimiento de
manera complementaria con otros enfoques.
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HAMARTOMAS HIPOTALAMICOS EN LA EDAD
PEDIATRICA: CARACTERISTICAS ELECTROCLI-
NICAS Y OPCIONES TERAPEUTICAS

Liz Bejaran, Marlin; Valera, Carlos; Aparicio, Javier; Ramirez,
Alia; Arzimanoglou, Alexis; Palacio-Navarro, Andrea; Lopez-
Sala, Anna; Candela, Santiago; Muchart, Jordi; Dominguez-
Carral, Jana.

Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona.

Objetivos: Definir las caracteristicas electroclinicas de
la epilepsia asociada a hamartoma hipotaldamico (HH) en
pediatria, su prondstico neurocognitivo y la respuesta a los
tratamientos disponibles.

Material y Métodos: Estudio observacional, retrospectivo
de una cohorte de 25 pacientes pediatricos con HH.

Resultados: La epilepsia debuté a una edad mediana
de 14 meses (periodo neonatal-14 afos), 71% en los dos
primeros afios de vida. Todos los pacientes presentaron
crisis gelasticas, asociadas a otros tipos de crisis en 15/24.
Dos pacientes desarrollaron un estatus gelastico y uno
evoluciond a encefalopatia epiléptica. La epilepsia fue
farmaco-refractaria en 20/24 pacientes, indicando cirugia
funcional de la epilepsia a una edad mediana de 6.17 afios
(1.25-17 anos). La primera cirugia fue mediante ablacion
laser en 16/22, radiocirugia estereotactica (3/22), reseccion
endoscopica (2/22) y cirugia abierta (1/22). 8/22 nifios
precisaron una segunda intervencion y 4/22 una tercera. En
4 de un total de 28 intervenciones mediante ablacion laser
aparecieron complicaciones: lesion del Il par craneal (2/28),
panhipopituitarismo (1/28), narcolepsia (1/28). 2 nifios
intervenidos con radiocirugia presentaron estatus epiléptico
post-cirugia. 16/24 pacientes se mantienen libres de crisis
incapacitantes en su Ultima valoracion. La mediana de
cociente intelectual en la ultima evaluacién neuropsicoldgica
fue de 82 (40-115).

Conclusiones:

La epilepsia asociada a HH es

frecuentemente farmaco-resistente y de debut precoz. El
avance de técnicas como la ablacion laser ha revolucionado
el enfoque terapéutico, mejorando la seguridad y eficacia
de la cirugia funcional de la epilepsia asociada a HH,
cuyo objetivo es mejorar la calidad de vida y el pronéstico
neurocognitivo.

0-083

EFECTOS SECUNDARIOS DE LA VIGABATRINA
EN LA PRACTICA CLINICA REAL

Navarro Lopez, Ignacio Javier; Ballara Petitbo, Maria;
Benitez Provedo, Cristina; Guillen Onandia, Ingrid; Oyaga
De Frutos, Elena; Lamagrande Casanova, Nuria; Gonzalez
Alguacil, Elena; Vila Bedmar, Sara; Garcia Pefias, Juan
José; Soto Insuga, Victor.

Hospital del Nifio Jesus, Madrid.

Introduccion: La Vigabatrina (VGB) es un medicamento
anti-crisis ampliamente utilizado y de eleccién en el Sindrome
de espasmos epilépticos infantiles (EEI).

Entre los efectos secundarios poco descritos destacan
los trastornos del movimiento (TM) como distonias o
discinesias, asi como lesiones en resonancia magnética
(Vigabatrin-Associated Brain Abnormalities MRl o VABAM).
Estos efectos pueden conllevar la retirada del farmaco.

Objetivos: Describir la frecuencia, caracteristicas y
evolucion del TM y VABAM en nifios tratados con VGB.

Materiales/métodos: Estudio descriptivo retrospectivo
mediante revision de historia clinica de pacientes tratados
con VGB en un hospital pediatrico de tercer nivel entre 2014
y 2023.

Resultados: 255 pacientes recibieron VGB.

Trece (5.1%) pacientes desarrollaron dichos efectos
secundarios. 6/255 (2.35%) presentaron TM, 5/255 (1.9%)
presentaron VABAM vy 2/255 (0.8%) presentaron ambas
complicaciones.

En los pacientes con TM (Discinesias y supraversion de
la mirada) la mediana de aparicion tras iniciar VGB fue 14
dias (rango 1-420 dias), con dosis media de 68.75mg/kg/dia.
Todos resolvieron con descenso (3 pacientes) o supresion
(5 pacientes) del farmaco en 17 dias de mediana (Rango
3-90 dias).

En los pacientes unicamente con VABAM la mediana
de aparicion fue 4.5 meses (rango 1-16 meses), con dosis
media de 150mg/kg/dia. Todos resolvieron al suprimir el
farmaco en 13 meses de mediana (Rango 3-27 meses).

Conclusiones: El 5% de los pacientes con VGB
desarrollaron efectos secundarios clinicos o radiolégicos.

Todos ellos se resolvieron con el descenso o suspension
de la VGB.

Es importante detectar estos efectos secundarios pues
son reversibles con la retirada o descenso de VGB.
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EPILEPSIA EN LAS DISTROFIAS MUSCULARES
DE DUCHENNE Y BECKER

Armijo Gémez, Jesus Alfonso'; Fernandez Garcia, Miguel
A?;, Camacho, Ana? Liz, Marlin'; Ortez, Carlos'; Lafuente
Hidalgo, Miguel*; Toledo Bravo De Laguna, Lauras;
Nascimento, Andres'; Natera De Benito, Daniel'; Dominguez
Carral, Jana'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Universitario La Paz, Madrid; 3Hospital Universitario
12 de Octubre, Madrid;, “*Hospital Universitario Miguel
Servet, Zaragoza; °Hospital Universitario Materno Infantil de
Canarias, Las Palmas de Gran Canarias.

Introduccién: Las distrofias musculares de Duchenne y
Becker (DMD y DMB) son causadas por variantes en el gen
DMD, que dan lugar a una reduccion/ausencia de distrofina.
Se caracterizadan por debilidad muscular, pero también
presentan comorbilidades del sistema nervioso central
(SNC), dado que la distrofina se expresa también en SNC.

Objetivo: Conocer la prevalencia de epilepsia en las
distrofinopatias y caracterizar los electroencefalogramas
(EEG) y el tipo de crisis que presentan.

Métodos: Se incluyeron 416 nifios con distrofinopatia,
seguidos en 3 hospitales espafioles entre 2010 y 2023.
Se estudiaron las asociaciones entre epilepsia y tipo de
distrofinopatia, genotipo e implicacion cognitiva.

Resultados: Nuestro estudio, que abarcé 5,158 afios-
paciente de seguimiento, mostré una prevalencia de
epilepsia mas alta que la de la poblacion general (1.4%;
intervalo de confianza del 95%: 0.7-3.2%), pero notablemente
mas baja que la reportada previamente en cohortes de
distrofinopatias con menos pacientes. No se encontraron
diferencias significativas en la prevalencia de epilepsia
entre DMD y DMB ni segun los genotipos subyacentes. No
se encontré que la afectacion cognitiva estuviera asociada
a mayor prevalencia de epilepsia. Los tipos de epilepsia
mas prevalentes en las distrofinopatias se asemejaron a
los observados en la poblacién pediatrica general, con la
mayoria de los individuos controlados con monoterapia.

Conclusiones: La prevalencia real de epilepsia en
distrofinopatias es significativamente mas baja de lo
previamente estimado, posiblemente la mitad o incluso
menos. Nuestro trabajo aporta una informacioén valiosa para
el manejo de los pacientes con distrofinopatia, especialmente
en aquellos que presentan epilepsia.

0-085

CARACTERISTICAS DE LOS PACIENTES CON
EPILEPSIA REFRACTARIA EN NUESTRO CENTRO
EN LOS ULTIMOS 14 ANOS

Iglesias Rodriguez, Mario'; Navarro Abia, Virginia'; Barbadillo
Mariscal, Beatriz'; Gil Calderon, Francisco Javier'; Mafaricua
Arnaiz, Ainhoa'; Gonzalo San Esteban, Alicia’; Tejero Pastor,
Lucia'; Mufioz Albillos, Maria Sol'; Conejo Moreno, David?;
Hortigliela Saeta, Maria Montesclaros®.

"Hospital Universitario, Burgos; ?Centro de Salud Gamonal
Antigua, Burgos; 3Centro de Salud José Luis Santamaria,
Burgos.

Métodos: Estudio retrospectivo descriptivo. Revision
de todos los pacientes diagnosticados de epilepsia en los
ultimos 14 afios, seleccionando aquellos con criterios de
refractariedad.

Resultados: Se han atendido 305 pacientes con
epilepsia. El 25% presentaron epilepsia refractaria (ER). El
59% eran varones, y la edad media al diagnéstico fue de 52
meses. Un 55 % presentaron, al menos, un estatus epiléptico.
La etiologia més frecuente fue la estructural (31%), seguida
de la genética (28%). En pacientes con epilepsia de origen
estructural, la prevalencia de ER fue del 44%, y el 58% en
los de causa genética. La presencia de estatus epiléptico fue
mas frecuente en las de origen infeccioso (100%). La odds
ratio de refractariedad en pacientes con al menos un estatus
fue del 5,33 (intervalo de confianza del 95% entre 3,01 y
9,44). El 75% presentan encefalopatia epiléptica y el 25% un
origen focal. EI 67% presentaban un sindrome electroclinico
definido, y un 90% afectacion cognitiva en grado variable. El
farmaco anticrisis mas empleado fue el acido valproico (90%
de los pacientes), y el 30% de los pacientes ha probado
al menos 5 farmacos anticrisis. Un 12% recibieron dieta
cetogénica y un 4% precisaron intervencion quirurgica.

Conclusiones: En nuestro medio la prevalencia de
ER coincide con lo descrito en poblaciones similares.
Las etiologias genética y estructural asocian mayor
refractariedad, y haber padecido un estatus epiléptico fue un
factor de riesgo importante. Se observé mayor prevalencia
en pacientes con sindromes electroclinicos definidos,
probablemente influido por las encefalopatias epilépticas y
del desarrollo.

0-086

EPILEPSIA PCDH19. REVISION DE UNA SERIE DE
CASOS

Gilarte Herrera, Cristina Eugenia'; Mateo Martinez, Gonzalo
Alberto'; Andrés Bartolomé, Angélica'; Arriola Pereda,
Gema'; Asensio Campos, Paula'; Fernandez Palomo, Alicia’;
Loscos Camaron, Ana'; De La Torre Sanz, Ana Maria®;
Mazario Martinez, Esther'; Hernandez Tienza, FatimaZ.

"Hospital ~ Universitario de Guadalajara,
2Hospital del Tajo, Aranjuez.

Guadalajara;

Introduccion. Objetivos: En 1971, se describe
una epilepsia asociada a discapacidad intelectual que
s6lo afectaba a nifias y que, afios mas tarde se asoci6 a
mutaciones en el gen de la protocadherina 19 (Xqg22.1).
Desde entonces se han descrito multiples casos de epilepsia
PCDH19 con una gran variabilidad clinica. Con el objetivo
de obtener una mejor descripcion de esta patologia se ha
disefiado este estudio.

Material. Métodos: Estudio descriptivo, transversal,
observacional, retrospectivo consistente en la recogida de
datos a través de cuestionarios de pacientes diagnosticados
de epilepsia secundaria a mutacién en gen PCDH19.

Resultados: Participaron 9 familias, encontrandose
entre todas las pacientes un solo varén. La epilepsia se
inici6 en su mayoria antes de los 12 meses (8) con crisis
agrupadas en clusters de >72 horas de duracion sin ningin
patréon caracteristico. Los cambios de temperatura y las
infecciones fueron los principales desencadenantes. Todos
precisaron >3 farmacos para el control de las crisis, siendo
percibido el levetiracetam como mas efectivo. Todos los
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pacientes presentaron algun retraso en la adquisicion
de hitos del neurodesarrollo, pero finalmente 7 fueron
diagnosticados de trastorno: discapacidad intelectual (1),
trastorno espectro autista asociado o no a discapacidad
intelectual (5) y trastorno déficit de atencién e hiperactividad
(1). El estudio genético reveld la presencia de mutaciones en
mosaico en el gen PCDH19 en todos los pacientes.

CONCLUSIONES. Al contrario de lo que se describid
inicialmente, en nuestra serie hay un vardn, no todos
presentan discapacidad intelectual y hay una alta incidencia
de trastorno del espectro autista.

0-087

EFICACIA Y SEGURIDAD DE FENFLURAMINA
EN EL SINDROME DE PUNTA-ONDA CONTINUA
DURANTE EL SUENO DE ONDAS LENTAS:
RESULTADOS DEL ESTUDIO FENDEEP

Torres Moral, Alejandro; Beltran Corbellini, Alvaro; Sanchez-
Miranda Roman, Irene; Pascual Zapatero, Irene; Valls
Carbo, Adrian; Toledano Delgado, Rafael; Garcia Morales,
Irene; Gil-Nagel Rein, Antonio.

Hospital Ruber Internacional, Madrid.

Objetivo: El sindrome de punta-onda continua durante
el suefio de ondas lentas (POCS) es una encefalopatia
epiléptica con mal prondstico del neurodesarrollo. La
fenfluramina (FFA) se ha comercializado para crisis
asociadas al sindrome de Dravet (SD) y Lennox-Gastaut
(SLG). Nuestro objetivo es evaluar seguridad y eficacia de
FFA en POCS.

Material y métodos: ElI estudio FENDEEP
(NCT05232630) es un ensayo intervencionista prospectivo
abierto cuyo objetivo es evaluar seguridad y eficacia de FFA
en encefalopatias epilépticas y del desarrollo. Se incluyeron
pacientes con diagndstico electroclinico de POCS,
refractarios a 3 o mas medicamentos anticrisis (MAC)
durante 2022-2023.

Resultados: Se incluyeron seis pacientes (2 nifias). La
mediana de edad al diagnéstico fue 9 afios (4-10). La mediana
de MAC concomitante fue 2,5 (2-4), la mediana de SWI fue
82,5% (70-90), 2/6 presentaban crisis y 6/6 discapacidad
intelectual. A 6 meses, con dosis mediana de FFA 0,44 mg/
kg/dia (0,30-0,82), 5/6 describieron mejoria cognitiva segun
la escala CGI-l. Tras una mediana de seguimiento de 12
meses (9-13), la dosis mediana de FFA fue 0,73 mg/kg/dia
(0,33-0,90), 5/6 mantuvieron mejoria cognitiva y en 3/5 se
redujo el SWI>20%. En general, el inventario BRIEF2 reveld
mejoria de funciodn ejecutiva. Fue posible reducir MAC en 4/6
y la frecuencia de crisis mejoré en los 2 pacientes. Ninguno
suspendié FFA 'y 2/6 presentaron eventos adversos leves.

Conclusion: La fenfluramina es segura y podria ser
eficaz para reducir el SWI y el deterioro cognitivo en POCS.
Se necesitan estudios controlados ciegos con muestras
mayores para confirmar esta hipotesis.

0-106

DIETA CETOGENA Y EPILEPSIA FARMACORRE-
SISTENTE. RESULTADOS EN LA PRACTICA
CLiNICA

Martinez  Salcedo, Eduardo'; Martinez Albaladejo,
Inmaculada?;, Cean Cabrera, Lourdes'; Ibafiez Mico,
Salvador'; Valera Parraga, Francisca'; Alarcon Martinez,
Helena'; Olmos Sanchez, Maria Angeles'; Gil Ortega,
David'; Cortés Mora, Pedro?.

'Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia;
2Hospital General Universitario Santa Lucia, Cartagena.

Introduccion: La prevalencia de epilepsia es 4-5/1000 h.
El 54% de los casos se incia en la edad pediatrica. Un 25%
de los casos no se controla con Farmacos Anticrisis (FACs).
La Dieta Cetégena (DC) es un tratamiento eficaz y seguro en
casos de farmacorresistencia.

Objetivos: Conocer la eficacia y seguridad de la DC en
nuestro entorno.

Material y método: Estudio observacional restrospectivo
de pacientes con epilepsia farmacorresistente, edad entre
1m a 14 afios que recibieron DC en los ultimos 5 afios en
dos centros de referencia en Neuropediatria.

Resultados: Identificamos 40 casos, género femenino:
55%, edad media al debut:18,4m. Neurodesarrollo actual:
anormal 92,5%. Etiologia: genética 37,5%, estructural
35%, criptogénica 22,5%, otros 5%. Sindromes epilépticos
tratados: epilepsia focal 47,5%, S. Lennox 10%, S. West
7,5%, Otros 35%. Media de FACs empleados por paciente:
4.,8. Edad al inicio de DC: 61,6 m. Duracién media DC: 21
m. Ratio definitivo de la DC: 3:1 62%, 2:1 36%, 1:1 2%.
Mejoria neuroconductual: 55%. Reduccién de crisis > 50%:
a los 3m: 38%, a los 12m: 30%. Libertad de crisis 17%.
Tasa de retencion a los 12m: 78%. Tasa global de efectos
adversos (AE) relevantes: 12%. Tipo de AE: irritabilidad 57%,
somnolencia 15%, hipoglucemias 14%, gastrointestinales
14%.

Conclusiones: La DC es eficaz y segura para el
tratamiento de la Epilepsia farmaco resistente del nifio
y adolescente. Su empleo es factible en nuestro medio.
La experiencia revisada concuerda con los resultados
publicados en la bibliografia.
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EXPERIENCIA DEL USO DE EPIDYOLEX®
EN ENCEFALOPATIAS EPILEPTICAS Y DEL
DESARROLLO EN HOSPITALES DE UNA
COMUNIDAD AUTONOMA

Urbano Martin, Mario'; Castro Rey, Margarita?, Vazquez
Martin, Selma?; Cancho Candela, Ramén'; Navarro Abia,
Virginia®; Hernandez Fabian, Aranzazu*; Dominguez Bernal,
Eva Maria®; Jimenez Gonzalez, Aquilina®; Terroba Seara,
Sandra®; Rodriguez Fernandez, Cristina®.

"Hospital Universitario del Rio Hortega, Valladolid; ?Hospital
Clinico Universitario, Valladolid; 3Hospital Universitario,
Burgos; “Hospital Universitario de Salamanca, Salamanca;
SHospital General, Segovia; °*Complejo Asistencial de Leén,
Ledn.
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Objetivos: Epidyolex® (cannabidiol oral) es un farmaco
anticrisis epilépticas, aprobado por primera vez por la
Agencia Europea del Medicamento (EMA) en septiembre de
2019, para el tratamiento de epilepsias farmacorrefractarias
como el sindrome de Dravet y el sindrome de Lennox-
Gastaut, en combinacion con Clobazam.

Material y método: Serie de pacientes con EED tratados
con Epidyolex® desde 2019 a 2023 en 6 centros de Castilla
y Ledn. Se recogieron datos clinicos y epidemioldgicos y se
analizo la evolucion tras el inicio del tratamiento, asi como la
aparicion de efectos adversos.

Resultados: Se muestra una serie de 31 pacientes
pediatricos (58% varones) con mediana de edad de 12 afios
(RQ 8,5-13,5). La edad media de la primera crisis fueron los
4 meses (RQ 2-7,5). Todos los pacientes presentaban EED.
La mediana de edad de inicio de Epidyolex® fue de 10 afios
(RQ 7,5-12). Los efectos adversos mas frecuentes fueron
disminucion de apetito (16%) y somnolencia (3%). El tiempo
medio de duracion de tratamiento actual es de 23 meses.
Los demas farmacos mas utilizados fueron Clobazam (84 %)
y acido Valproico (71%). La media de dosis de Epidyolex®
fue de 16 mg/kg/dia mostrando una reduccion >50% de
crisis en el 65% de los pacientes.

Conclusiones: Los datos de esta serie avalan el uso de
Epidyolex® en pacientes con epilepsia farmacorrefractaria
mostrando una reduccién sustancial de crisis y una baja tasa
de eventos adversos e interacciones. Estos datos corroboran
datos anteriores, y muestran la eficacia de Epidyolex® en
otras EED, fuera de ficha técnica.
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TRATAMIENTO DIRIGIDO AL NEURODESA-
RROLLO EN PACIENTES CON ENCEFALOPATIAS
EPILEPTICAS DE ORIGEN GENETICO

Rodrigo Moreno, Maria; Losada Del Pozo, Rebeca; Pérez
Sebastian, Isabel; Martinez Cayuelas, Elena; Moreno
Vinues, Beatriz.

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid.

Introduccioén: Las encefalopatias epilépticas y del
neurodesarrollo se inician a edades tempranas y presentan
alteracion en desarrollo psicomotor y cognitivo. La causa
genética contribuye tanto o mas que la actividad epileptiforme
a este dafio.

Objetivos: Analizar tratamiento empleado para el
trastorno cognitivo conductual en nuestros pacientes con
Encefalopatias epilépticas de origen genético.

Material y método: Realizamos estudio retrospectivo
descriptivo de los pacientes diagnosticados en nuestro
servicio entre enero 2019 y enero 2024. Se analizan los
datos de 32 pacientes (21 mujeres y 11 hombres).

Resultados: La mayoria de los pacientes presentan
discapacidad cognitiva (29 pacientes, 90%), asociada o
no a otros trastornos de neurodesarrollo como Trastorno
de Espectro Autista (TEA) 44%, Trastorno de conducta
22% o Trastorno por Déficit de Atencion con Hiperactividad
(TDAH) 22%. Se empled medicacion para las alteraciones
neurocognitivas en 11 pacientes (34%), siendo el
metilfenidato el farmaco mas empleado cuando predominaba
el TDAH vy la risperidona para el trastorno de conducta. La
guanfacina tuvo efecto positivo en dos pacientes. La mitad
de pacientes (14) presentan trastorno de suefio, utilizando la

melatonina mayoritariamente (45%), y la alimemazina en 2
pacientes (6%).

Conclusiones: En las encefalopatias epilépticas vemos
que el dafio en desarrollo neurocognitivo y trastorno de
suefio en ocasiones es lo que mas interfiere en la calidad
de vida de estos pacientes y sus familias. Necesitariamos
realizar estudios mas amplios y homegéneos para concluir
recomendaciones de tratamiento no sélo dirigido a la
epilepsia como medicina de precisién, sino también a la
afectacion cognitivo-conductual de estos pacientes.
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EPILEPSIA DEL SOBRESALTO. A PROPOSITO DE
UNA SERIE DE CASOS

Bureba Herrando, Sara; Ruiz Colodrero, Alejandra; Gomez
Sanchez, Candela; Lorente Lopez, Aida; Garcia Duran,
Amalia Maria; Martin Costa, Ana; Aparicio Del Rio, Ignacio;
Lopez Lafuente, Amparo; Monge Galindo, Lorena; Pefa
Segura, José Luis.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: La epilepsia del sobresalto es muy poco
frecuente y se caracteriza por crisis epilépticas repetidas
desencadenadas por estimulos auditivos, tactiles ylo
propioceptivos que sorprenden al paciente. Las caidas son
comunes y pueden ser traumaticas. En la mayoria de los
casos se asocia con paralisis cerebral.

Objetivos: Analizar la incidencia y las caracteristicas de
la epilepsia del sobresalto en nuestra casuistica.

Material y métodos: Revision de la base de datos de
Neuropediatria e historias clinicas con caracter retrospectivo
desde el afio 2000 hasta la fecha. Variables incluidas:
diagnostico, edad de aparicion, tipo de crisis, tratamientos,
comorbilidades asociadas y evolucion.

Resultados: Total de 5 pacientes: 2 nifios y 3 nifias.
Edad de inicio de las crisis clinicas de 4 a 11 afios. Todos
tienen diagnostico de paralisis cerebral tipo hemiparesia
espastica (4 del hemicuerpo derecho y 1 del izquierdo)
secundaria a accidente cerebro-vascular pre-perinatal. Las
comorbilidades mas frecuentes fueron capacidad intelectual
limite y disfuncion ejecutiva, presentes en 3 pacientes.
Las crisis mas frecuentes son las ténicas del hemicuerpo
afectado, todas ellas inferiores a un minuto de duracién, con
una frecuencia muy variable desde 20 episodios diarios a 3
mensuales. 3 casos recibieron entre 5-8 antiepilépticos y 2
entre 2-3. Fueron intervenidos quirdrgicamente 2 pacientes
y otro esta pendiente de intervencion. Actualmente 3 estan
libres de crisis, entre ellos los 2 hemisferectomizados.

Conclusiones: Los resultados obtenidos son similares
a los descritos por la literatura. La cirugia de la epilepsia
siempre debe ser valorada en este tipo de epilepsia
generalmente refractaria a farmacos.
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0-110

CANALOPATIAS DE SODIO: EL FENOTIPO NEURO-
CARDIOLOGICO EXISTE

Nou-Fontanet, Laia; Martinez Barrios, Estefania; Sarquella
Brugada, Georgia; Arzimanoglou, Alexis; Fons Estupifa,
Carme.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: Los canales de sodio voltaje-dependientes
(CSVDs) son proteinas transmembrana esenciales para los
potenciales de accion. Cada CSVD tiene una expresion
predominante en un tipo de células excitatorias. Variantes
en SCN1A y SCN5A producen canalopatias con clinica
neuroldgica y cardiaca, respectivamente. Existe limitada
evidencia del riesgo de arritmia en SCN1A. Se han reportado
algunos casos de variantes SCN5A y afectacion neuro-
cardiologica.

Objetivos: Describir una serie de pacientes con
canalopatia SCN71A o SCN5A que asocian epilepsia y
arritmia.

Métodos: Serie de casos. Revision clinico-genética.

Resultados: 5 pacientes con variantes en heterocigosis
patogénicas en SCN1A o0 SCN5A. Tres (SCN1A,c.2830G>A—-
loss of function[LoF]), son una progenitora y sus dos hijos.
El diagnodstico se realizé tras la muerte subita en contexto
de convulsion febril(CF) del hermano mayor(P1). Los otros,
presentaban episodios de fibrilacion ventricular y epilepsia:
crisis  tonico-clénicas generalizadas(progenitora-P2) vy
epilepsia generalizada con CF plus(EGCF+)(hijo-P3),
buena respuesta a BRV y VPA, respectivamente. El tercer
hijo presentaba EGCF+ sin patologia cardiaca. P4, un
nino(SCN5A,c.4964C>T—gain of function[GoF]) presentaba
Sdr.QT largo con bloqueo auriculoventricular2:1 y crisis
febriles prolongadas, y posteriormente crisis de desconexion,
buen control con VPA+OXC. La P5(SCN5A, ¢.4882G>A—-
GoF) presentaba espasmos infantiles y Sdr.deBrugada,
buen control con VGB+VPA.

Conclusion: Las variantes en CSVD producen una
clinica pleiotrépica y heterogénica. Es importante descartar
arritmias en portadores de variantes patogénicas en SCN1Ay
SCNb5A. El tratamiento personalizado (indicacion o evitacion
de inhibidores de canal de sodio) segun la fisiopatogenia
de la canalopatia (GoF/LoF) tanto en la arritmia como en la
epilepsia puede evitar un desenlace fatal.

0-11

EPIDEMIOLOGIA DE LA ENCEFALOPATIA
EPILEPTICA CON PUNTA-ONDA CONTINUA
DURANTE SUENO LENTO

Ramos Fernandez, José Miguel; Velasco Mérida, Matilde;
Calvo Medina, Rocio; Rodriguez Santos, Lucia; Navas
Sanchez, Patricia.

Hospital Regional Universitario Materno-Infantil de Malaga,
Malaga.

Introduccion: La encefalopatia epiléptica con punta-
onda continua durante el suefio lento (EED-POCS) es
un sindrome epiléptico con regresion en area cognitivo-
conductual, lenguaje o motora, junto con un patréon EEG en
suefio no-REM con o sin crisis epilépticas.

Objetivos: Actualizacion  epidemiolégica de la
presentacion, etiologia, evolucién y prevalencia de la EED-
POCS en nuestro medio.

Métodos: Estudio observacional retrospectivo de
pacientes con EED-POCS <14 afios seguidos en un hospital
terciario en los ultimos 10 afos.

Resultados: Encontramos 18 pacientes (15 varones).
El motivo de consulta fue crisis en 13, y trastornos del
neurodesarrollo en 5. La mediana de edad al debut fue
de 5 afios (R-7,9). El tipo de crisis fue focal a bilateral en
4, generalizada ténico-clonica en 4, focal en 5, ausencias
atipicas en 2. La etiologia genética se comprobé en 4 casos.
En 6 casos se asocio lesiones esturcturales. EI EEG de base
fue normal en 8 casos y lentificada en el resto. Le evolucion
fue hacia la resoluciéon del POCS en 11 casos y en otros 5
hubo recaidas durante el seguimiento. En 3 la recaida fue
focal. En 3 casos hubo control con 1 farmaco y en el resto
fue preciso de 2-4 ademas de dieta cetogénica y corticoides.
Un caso precis6 hemisferotomia. Mas de la tercera parte
tuvo secuelas cognitivas en diverso grado.

Conclusiones: La prevalencia de EED-POCS en nuestro
medio es de 1,8 por 10.000. Estructurales en 1/3, genéticos
Ya 'y el resto idiopaticos en los que la evolucion con secuelas
cognitivas alcanzé a 1/3.
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Neuromuscular

0-007

BIOMARCADORES DIGITALES PROMETEDORES
PARA MEDIR LA FUNCION MOTORA DE
EXTREMIDAD SUPERIOR EN DISTROFIA
MUSCULAR DE DUCHENNE

Exposito Escudero, Jesica Maria'; Favata, Alessandra?;
Gallart-Agut, Roger®;, Medina, Julita’; Carrera, Laura’;
Nascimento, Andres'; Pamies-Vila, Rosa?;, Torras, Carme?;
Font-Llagunes, Josep Maria?; Natera De Benito, Daniel'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Department of Mechanical Engineering and Research
Centre for Biomedical Engineering (CREB), Universitat
Politecnica de Catalunya (UPC), Barcelona, Barcelona;
SInstitut de Robotica i Informatica Industrial, CSIC-UPC,
Barcelona, Spain, Barcelona.

Introduccion: El creciente desarrollo de nuevas terapias
ha supuesto una nueva era para los pacientes con Distrofia
muscular de Duchenne (DMD). Las escalas funcionales
motoras, en ocasiones, no son suficientes para evaluar
la respuesta terapéutica y los biomarcadores digitales,
medidos mediante wearable devices, se plantean como un
complemento util.

Objetivos: Identificar biomarcadores digitales que
faciliten la evaluacién de la funcion motora de la extremidad
superior en pacientes con DMD.

Métodos: Se evaluaron un total de 6 pacientes DMD
utilizando el sistema ArmTracker, que emplea sensores
IMUs (Inertial Measurement Units), durante la realizacién de
escalas funcionales de extremidad superior. Se registraron
los datos de 7 sensores (mano, antebrazo, brazo bilateral
y torso) evaluando la amplitud de movimientos (ROM), la
velocidad angular de las articulaciones y el area de trabajo (A).

Resultados: Seidentifico una correlacion particularmente
alta entre la puntuacion clinica de las escalas PUL y dos de
las métricas obtenidas con el sistema ArmTracker: el ROM
de elevacion del hombro y el area de trabajo.

Conclusiones: El area de trabajo y la elevacion de
hombro son dos biomarcadores digitales prometedores
para evaluar objetivamente la funcion motora de la
extremidad superior en pacientes con DMD, con potenciales
repercusiones futuras para su empleo en la practica
asistencial y en ensayos clinicos.

0-008

MIOPATIAS HEREDITARIAS: IMPORTANCIA
DEL FENOTIPADO CLINICO, LA RESONANCIA
MAGNETICA Y LA BIOPSIA MUSCULARES EN LA
ERA DE LA NGS

Costa Comellas, Laura'; Gonzalez, Vanesa'; D'amico,
Adele?; Fattori, Fabiana? Bosco, Luca? Alvarez Molinero,
Mireia'; Gomez Andres, David'; Bertini, Enrico®; Munell,
Francina'.

"Hospital Universitari Vall d’Hebrén, Barcelona; 2Unita di
Malattie Neuromuscolari e Neurodegenerative, IRCCS
Ospedale Pediatrico Bambino Gesu, Roma; *Unita di Malattie

Neuromuscolari e Neurodegenerative, IRCCS Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu, Barcelona.

Introduccién: Las miopatias hereditarias son
enfermedades musculares clinica y genéticamente
heterogéneas. Las nuevas técnicas de secuenciacion (NGS)
han revolucionado el diagnéstico de estas enfermedades,
planteando dudas sobre el valor de la biopsia muscular (BM)
y la resonancia magnética muscular (mMRI) en el proceso
diagnostico.

Objetivos: Determinar el rendimiento diagndstico
del fenotipado clinico, la mMRI y la BM en pacientes con
sospecha de miopatia hereditaria congénita o de inicio
infantil estudiados mediante NGS.

Material y métodos: Estudio  retrospectivo,
internacional, multicéntrico en el que se incluyeron pacientes
con sospecha de miopatia hereditaria a los que se les ha
realizado un estudio NGS entre 2013-2019. Se recogieron
sistematicamente los datos clinicos, anatomo-patoldgicos y
de imagen y pruebas genéticas.

Resultados: Se incluyeron 103 individuos con sospecha
de miopatia hereditaria y estudio NGS. El 74% tenian
diagndstico genético confirmado. La orientacion fenotipica
del clinico sugiri6 un grupo especifico de enfermedad
neuromuscular en el 75%, y de un gen especifico en el
20%. La mMRI se realizé en el 51%, la BM en el 81% vy
ambas en el 32%. En el 20%, primero mMRI y luego BM.
La mMRI proporcioné un diagnoéstico directo en el 45%, con
una precision del 78%, mientras que la BM llegé al 35%,
acertando en un 83%.

Conclusion: El fenotipado clinico, por mMMRIy BM orienta
hacia un tipo de trastorno neuromuscular, pero raramente a
un diagnéstico genético especifico. Sin embargo, cuando se
sospecha un diagndstico preciso, suele ser acertado en la
mayoria de los casos.

0-009

TITINOPATIADE DEBUT PEDIATRICO: INTERES DE
LA IMAGEN MUSCULAR EN LA IDENTIFICACION
DE LOS PRIMEROS CASOS CONGENITOS DE
TRANSMISION DOMINANTE

Garcia Uzquiano, Rocio'; Perrin, Aurélien?;, Malfatti,
Edoardo3; Stojkovic, Tanya*; Camacho Salas, Ana®; Metay,
Corinne?; Carlier, Robert?; Cossée, Mireille?; Quijano Roy,
Susana®.

"Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid;
2Centre Hospitalier Universitaire de Montpellier, Montpellier;
SHU Henri Mondor, Paris; *Hbpital Pitié-Salpétriere, Paris;
SHospital Universitario 12 de Octubre, Madrid; °Hopital
Raymond Poincaré, Garches.

Introduccion: El gen TTN codifica la titina y es
responsable de un grupo de miopatias muy heterogéneas de
dificil interpretacién molecular. Hasta la fecha, las variantes
patogénicas notificadas como causantes de miopatias de
inicio pediatrico se heredan todas de forma autosémica
recesiva (TTN-AR) y se localizan principalmente en exones
del metatranscrito (exones excluidos de las principales
isoformas del musculo esquelético y cardiaco).

Objetivo: Caracterizar las titinopatias de inicio pediatrico

y describir las correlaciones genotipo-fenotipo.
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Material y método: Analisis de una serie de pacientes
con miopatia y al menos una variante patogénica en TTN en
exones del metatranscrito.

Resultados: 28 pacientes (21 familias). La herencia
fue AR en 21 y dominante (TTN-AD) en 7. Se observaron
diferentes fenotipos clinicos: artrogriposis multiple (7),
artrogriposis axial-distal (6), miopatia congénita (6), miopatia
retractil no progresiva (5) y distrofia muscular de cinturas
de extremidades congénita o progresiva (4). Mientras que
los pacientes con TTN-AR son clinica y radiolégicamente
heterogéneos, los 7 pacientes con mutaciones AD
presentan un fenotipo clinico y radiolégico homogéneo.
Todos son ambulantes y presentan artrogriposis distal-axial
o retracciones no progresivas. La RM muscular identificé en
los pacientes TTN-AD la presencia de afectacién amioplasica
de tipo "todo o nada", muy distintiva y particularmente
reconocible en el musculo gluteo mayor, completamente
sustituido por tejido fibroadiposo en forma de "cabeza de
toro".

Conclusiones: Este estudio refuerza las correlaciones
genotipo-fenotipo de las titinopatias congénitas debidas a
mutaciones en los exones del metatranscrito y ha permitido
identificar un nuevo fenotipo clinico y radiolégico de
titinopatia congénita AD.

0-010

PREVALENCIA DE ANOMALIAS EN EL NEURO-
DESARROLLO EN PACIENTES CON ATROFIA
MUSCULAR ESPINAL TIPO | REGISTRADOS EN
CUIDAME

Alvarez Molinero, Mireia'; Gomez Andrés, David'; Garcia
Uzquiano, Rocio?; Fernandez Garcia, Miguel Angel3; Garcia
Romero, Mar?; Martinez Salcedo, Eduardo*; Expdsito
Escudero, Jesica?, Nungo Garzén, Carolina® Grimalt
Calatayud, Maria Antonia®, Lépez Lobato, Mercedes’;
Fernandez Ramos, Joaquing, Calzada Garcia-Mora, Cecilia®;
Gomez Martin, Hilario'; Calvo, Rocio''; Munell Casadesus,
Francina'; Toledo Bravo De Laguna, Laura'?, Blanco,
R'3; Gonzalez Barrios, Desiré'; Navarro Abia, Virginia's;
Investigators Group, Cuidame’.

"Hospital Universitari Vall d"Hebrén, Barcelona; 2Hospital
Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; *Hospital
Universitario La Paz, Madrid; “Hospital Universitario Virgen
de la Arrixaca, Murcia; Hospital la Fe Valencia, Valencia;
®Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca;
"Hospital Virgen del Rocio, Sevilla; éHospital Reina Sofia,
Cordoba; °Hospital Universitario de Toledo, Toledo;
°Complejo Universitario de Salamanca, Salamanca;
""Hospital Regional Universitario de Malaga, Malaga;
2Hospital Materno-Infantil de las Palmas de Gran Canaria,
Las Palmas de Gran Canaria;, "Hospital Universitario
Central de Asturias, Asturias; '“Hospital Universitario
Nuestra Sefiora de Candelaria, Tenerife; ' Hospital
Universitario de Burgos, Burgos; ®CUIDAME investigators
Group, Barcelona.

Introduccion: Los tratamientos modificadores del curso
de la enfermedad han permitido alargar la supervivencia
y mejorar la sintomatologia motora de los pacientes con
atrofia muscular tipo | (AME1). Esto ha hecho emerger
sintomatologia adicional en estos pacientes que por su corta

supervivencia o su grave dependencia motora habia pasado
desapercibida como anomalias del neurodesarrollo.

Objetivo: Describir la prevalencia de anomalias
y trastornos de neurodesarrollo a nivel del lenguaje,
sociabilidad y cognicidon en los pacientes espafioles con
AME1.

Métodos: Se analizaron 77 pacientes con informacion
al respecto registrada en la base de datos de CUIDAME.
De cada paciente, se recogio la presencia de un diagndstico
formal de trastorno del neurodesarrollo y la presencia de
alteraciones cognitivas, en la expresion o la compresion
del lenguaje, en la sociabilidad o en la conducta definidas
mediante evaluacion clinica.

Resultados: Se han registrado 77 pacientes (49%
nifos vs. 51% nifas; edad: mediana 5,7 afos). 65/77 (84%)
tenian descrita alguna anomalia del neurodesarrollo. 39
(50,6%) presentaron anomalias en la expresion del lenguaje
(49% nifios vs. 51% nifas), 10 (13%) anomalias en la
comprension del lenguaje (50% nifios vs. 50% nifas), 14
(10,2%) dificultades cognitivas (50% nifios vs. 50% nifias)
y 9 (11,7%) anomalias sociales (44% nifios vs. 56%nifas).

Conclusiones: La presencia de anomalias en el
neurodesarrollo socio-cognitivo son frecuentes en AME1. Es
importante comprender mejor la naturaleza y progresion de
estos aspectos, definir herramientas que permitan evaluar
sistematica y precozmente en AME1 y establecer pautas
terapéuticas para una intervencion precoz.

0-011

RENDIMIENTO DIAGNOSTICO DEL TRIO-
WGS EN 58 NINOS CON ENFERMEDADES

NEUROMUSCULARES QUE NO TENIAN
DIAGNOSTICO GENETICO
Estévez Arias, Berta'; Nascimento Osorio, Andres’

Matalonga, Leslie?; Codina, Anna'; Ortez, Carlos'; Carrera
Garcia, Laura'; Expésito Escudero, Jéssica'; Hoenicka,
Janet'; Palau, Francesc'; Natera De Benito, Daniel'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Centro Nacional de Analisis Genomico (CNAG), Esplugues
de Llobregat.

Introduccion: La next-generation sequencing (NGS)
ha revolucionado el diagnéstico de enfermedades
neuromusculares genéticas, pero alcanzar un diagndstico
molecular sigue siendo un desafio en alrededor del 50% de
los casos.

Objetivo: Determinar el rendimiento diagnéstico de
combinar un fenotipado profundo con la secuenciacion del
genoma en pacientes con enfermedades neuromusculares
que no tenian diagndstico genético a pesar de haberse
realizado previamente exomas clinicos o exomas completos.

Métodos: La secuenciacion de todos los trios se realizé
dentro del proyecto SolveRD y los analisis de variantes se
realizaron en la plataforma GPAP.

Resultados: El diagnéstico genético se alcanzd en
23 de los 58 pacientes (40%) e identificamos variantes
probablemente responsables del fenotipo en 3 pacientes
adicionales (5%). El rendimiento diagnéstico mas alto se
observd en pacientes con distrofias musculares (80%),
miastenias congénitas (50%) y miopatias congénitas (48%).
El rendimiento diagnostico en neuropatias axonales y
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artrogriposis fue menor (37% y 17%, respectivamente). Se
identificaron variantes causales en 19 genes diferentes.
Ademas, se identificaron variantes en tres pacientes que
pueden conducir al descubrimiento de nuevos genes o
nuevas asociaciones genotipo-fenotipo. Las razones que
previamente habian impedido alcanzar un diagndstico
genético en los 23 pacientes resueltos fueron: (1) variantes
ubicadas en genes que en el momento del primer NGS no
habian sido relacionados con ninguna enfermedad (30%),
(2) variantes ubicadas en regiones con baja cobertura en el
estudio anterior (30%).

Conclusiones: Nuestro abordaje basado en un
fenotipado profundo y Trio-WGS alcanzé un alto rendimiento
diagndstico (40%) en comparacion con estudios previos que
han realizado reanalisis (15%).

0-012

DESCRIPCION DE LAS ANOMALIAS DEL
NEURODESARROLLO SOCIO-COGNITIVO EN
ATROFIA MUSCULAR ESPINAL TIPO 1

Alvarez Molinero, Mireia'; Pinto Da Costa, Nathalie?, Costa
Comellas, Laura'; Garcia Uzquiano, Rocio?, Gémez Garcia
De La Banda, Marta?, Ventura Expésito, Laia'; Munell
Casadesus, Francina'; Quijano Roy, Susana?, Goémez
Andrés, David'.

"Hospital Universitari Vall d’Hebrén, Barcelona; 2Hépital
Raymond Poincare, Paris.

Introduccioén: Pacientes con atrofia muscular espinal tipo
| (AME1) pueden presentar trastornos del neurodesarrollo
(cognitivos, sociales y del lenguaje). La caracterizacion es
una necesidad aun no cubierta.

Objetivos: Definir y evaluar especificamente los
trastornos de neurodesarrollo en AME1.

Métodos: Se evaluaron 18 pacientes con AME | (16) o
pre sintomaticos (2), de > 2 afios de edad (edad mediana: 5,4
afios, rango: 2,3-9,2 afios) tratados con diferentes terapias.
15 pacientes tenian 2 copias de SMN2 y 3 pacientes, 3
copias. Se aplicd segun la edad: inventario del desarrollo
infantil (IDE), cuestionarios SCQ o M-CHAT, test de matrices
de Raven y cuestionario CBCL.

Resultados: De los 18 pacientes evaluados con IDE,
13 presentaron retrasos de mas 12 meses en sociabilidad
(76%), 12 en expresion del lenguaje (70%) y 11 en
compresion (76%). La mayoria de los pacientes alcanzaron
puntuaciones por encima del punto de corte en SCQ y
M-CHAT. El test de matrices no se pudo realizar en la
mayoria por dificultades atencionales. Los resultados totales
y por dominios del CBCL resulté normal en casi todos. Las
alteraciones del neurodesarrollo afectaron a los >2 copias
de SMN2, siendo uno de ellos presintomatico en el momento
del tratamiento.

Conclusiones: Las alteraciones en el desarrollo social y
del lenguaje afectaron a 3 de cada 4 pacientes. Parece existir
la asociacion con el numero de copias SMN2 y no tanto con la
terapia utilizada. Herramientas sencillas de cribado permiten
detectar estos trastornos aunque se requieran adaptaciones
por sus problemas motores y atencionales.

0-112

EXPERIENCIA EN EL USO DE RISDIPLAM
EN PACIENTES PEDIATRICOS CON ATROFIA
MUSCULAR ESPINAL TIPO 2

Carrera-Garcia, Laura; Exposito-Escudero,  Jésica;
Medina, Julita; Valle, Maria; Solé, Laura; Roca, Sandra;
Moya, Obdulia; Natera-De Benito, Daniel; Ortez, Carlos;
Nascimento, Andrés.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Objetivos: Analizar las medidas de funcién motora en un
grupo de nifios afectos de AME tipo 2 que reciben tratamiento
con risdiplam, asi como la adherencia y tolerancia.

Material y método. Revisar las trayectorias individuales
de pacientes pediatricos con AME tipo 2 que recibe
tratamiento conrisdiplam. Se utilizan escalas estandarizadas:
Hammersmith Functional Motor Scale-Expanded (HFMSE),
Revised Upper Limb Module (RULM) y Clinical Global
Impresion Scale (CGI-S).

Resultados. Se recluta un total de 25 pacientes. Inician
tratamiento con risdiplam a una edad media de 14.1 afios
(Rango 9- 17.4). Previo al inicio de tratamiento 72% eran
portadores de soporte respiratorio y el 95% habian sido
sometidos a cirugia de escoliosis. Divididos por subgrupos:
10 pacientes recibieron risdiplam como primer tratamiento, 7
pacientes risdiplam como segundo tratamiento con periodo
de lavado y 8 pacientes sin periodo de lavado. El motivo de
eleccion de risdiplam como segundo farmaco fue la columna
compleja en todos los pacientes que ya habian recibido otro
tratamiento. Ningun paciente present6 empeoramiento en
la CGI-S a los 8 meses de inicio de risdiplam. Se objetiva
estabilidad clinica en la funcién motora. Detectamos una
buena adherencia y tolerancia al farmaco.

Conclusiones. El uso de farmacos via oral dirigidos a
pacientes AME tipo 2 con columna compleja, se presenta
como una opcion terapéutica efectiva sin cambios negativos
a corto plazo en la funciéon motora en pacientes que ya habia
recibido otros tratamientos.

0-13

TRATAMIENTO CON TERAPIA GENICA EN
PACIENTES CON ATROFIA MUSCULAR ESPINAL.
ESPERIENCIA ACTUAL EN REGISTRO CUIDAME

Exposito Escudero, Jesica Maria'; Costa Comellas, Laura?;
Fernandez Garcia, Miguel Angel3; Toledo Bravo De Laguna,
Laura*; Gomez Martin, Hilario®; Calvo Medina, Rocio®; Iglesias
Rodriguez, Mario’; Nungo Garzon, Carolina®;, Martinez
Gonzalez, Maria Jesus® Martinez Salcedo, Eduardo’®;
Grimalt Calatayud, Maria Antonia''; Martinez Gonzalez,
Marta'?; Alvarez Molinero, Mireia?; Garcia Romero, Maria
Del Mar?, Puig Ram, Cristina'; Garcia Uzquiano, Rocio';
Hervas, David'®; Nascimento Osorio, Andrés’; ., Grupo De
Investigadores De Cuidame.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Universitari Vall d’Hebrén, Barcelona; *Hospital
Universitario La Paz, Madrid; “Hospital Universitario
Materno Infantil de Canarias, Las Palmas de Gran Canarias;
SHospital Universitario de Salamanca, Salamanca; °Hospital
Regional Universitario Carlos Haya, Malaga; ”Hospital
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Universitario de Burgos, Burgos; 8Hospital Universitario La
Fe, Valencia; °Hospital de Cruces, Barakaldo; °Hospital
Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia; ""Hospital
Universitario Son Espases, Mallorca; ?’Complejo Hospitalario
Universitario de Albacete, Albacete; *Departamento de
estadistica y calidad, Universitat Politecnica de Valéncia,
Valencia; *Grupo de Investigadores de CuidAME.

Introduccion: Tras la aprobacion del tratamiento con
terapia génica para atrofia muscular espinal (AME) en 2021,
cada vez son mas los pacientes que se han beneficiado de
este tratamiento a nivel nacional por lo que es importante
conocer la experiencia en el tratamiento y evolucion de estos
pacientes en la vida real fuera de los ensayos clinicos.

Objetivos: Conocer la situacién actual de pacientes
AME tratados con terapia génica a nivel nacional a través
del registro CuidAME.

Material y método: Estudio retrospectivo observacional
y multicentrico. Se recogieron datos sobre el tratamiento,
seguridad y evolucion de los pacientes tratados con
terapia génica recopilados en el registro CuidAME desde
su aprobacién hasta el momento actual. Se excluyeron
pacientes que participan en ensayos clinicos en este
momento.

Resultados: Actualmente hay registrados total de 33
pacientes tratados con terapia génica en CuidAME, de los
cuales se ha podido recopilar informaciéon de 25 que han
sido incluidos en este estudio. El 84% eran tipo 1y el 16 %
presintomaticos. 88% con 2 copias de SNM2 y 12% con 3
copias. La media de edad al debut de los sintomas fue de
1,9 meses. En el momento actual 70% ha llegado a alcanzar
sedestacion y el 20% ha llegado a alcanzar bipedestacion.

Conclusiones: La terapia génica ha cambiado la historia
natural de los pacientes AME 1. Es necesario el seguimiento
a largo plazo para comprender mejor la eficacia y seguridad
en el mundo real, asi como la caracterizacién de nuevos
fenotipos en pacientes tratados a edades precoces.

0-14

PATRON DE ANOMALIAS ECOGRAFICAS
MUSCULARES EN LA DISTROFIA MUSCULAR
POR DEFICIT DE MEROSINA

Gomez Andrés, David'; Costa Comellas, Laura'; Urcuyo,
Gabriela'; Lopez Lopez, Javier?, Toro Tamargo, Esther’;
Alvarez Molinero, Mireia3; Sanchez-Carpintero, Angel’;
Munell Casadesus, Francina'.

"Hospital Universitari Vall d’Hebrén, Barcelona; ?Hospital
Infanta Sofia, San Sebastian de los Reyes; °*Hospital
Universitari Joan XXIll, Tarragona.

Introduccion: La generacion de biomarcadores
es esencial en la era de los nuevos ftratamientos en
enfermedades neuromuscular. A diferencia de la resonancia
magnética, la ecografia muscular carece de estudios que
caractericen la distribucion de la afectacién entre diferentes
musculos en patologias neuropediatricas, limitando su
utilidad diagnéstica y la busqueda de biomarcadores.

Objetivo: Caracterizar el patron de afectacion muscular
por ecografia en la distrofia muscular relacionada con
LAMA2 (LAMA2RD).

Métodos: Se estudiaron 22 pacientes con LAMA2RD,
evaluando 28 musculos mediante un protocolo disefado

"ad hoc". Se utilizé la escala de Heckmatt para evaluar
la ecogenicidad muscular. Se utilizé un heatmap para
representar resultados y se valoré la distribucion de
hiperecogenicidad intramuscular en algunos musculos. El
patrén ecogréafico se comparo con los datos publicados para
LAMAZ2RD.

Resultados: Se encontr6 que la mayoria de los
musculos presentaban una ecogenicidad distréfica, con
preservacion relativa del séleo y los musculos oblicuos y
transverso del abdomen. Se observd mayor ecogenicidad
en el tibial anterior y el biceps braquial en comparacion
con otros musculos. Algunos pacientes mostraron patrones
especificos de hiperecogenicidad en gastrocnemio medial
y deltoides, mientras que aquellos sin reemplazo graso en
resonancia magnética se vieron afectados notablemente en
la ecografia.

Conclusiones: Se establecio un protocolo
potencialmente aplicable a otras distrofias musculares.
LAMA2RD se caracteriza por un marcado aumento de
la ecogenicidad muscular, con preservacion selectiva de
ciertos grupos musculares. El aumento de la ecogenicidad
precede a la sustitucion grasa. Se proyecta realizar estudios
cuantitativos en colaboracién internacional como parte de
los estudios de historia natural.

0-115

EVOLUCION MOTORA DE LA DISTROFIA
MUSCULAR POR DEFICIT DE MEROSINA: PRIMER
ANO DE SEGUIMIENTO EN UNA COHORTE DE
HISTORIA NATURAL

Urcuyo, Gabriela®; Toro-Tamargo,’Estherﬁ Costa-Comellas,
Laura'; Loépez-Lopez, Javier?; Alvarez-Molinero, Mireia®;
Gomez-Andrés, David'; Munell, Francina’.

"Hospital Universitari Vall d Hebron, Barcelona; 2Hospital
Infanta Sofia, San Sebastian de los Reyes; °*Hospital
Universitari Joan XXIlIl, Tarragona.

Introduccion: La distrofia muscular por déficit de
merosina o relacionada con LAMA2 (LAMA2-RD) es una
forma frecuente de distrofia muscular congénita que adn no
tiene un tratamiento eficaz. La escala motora MFM evalua
la funcionalidad motora en enfermedades neuromusculares
y podria ser un outcome importante para futuros ensayos.

Objetivos: Caracterizar la evolucién de la funciéon motora
a partir de MFM-32 (>6 afos) y MFM-20 (2-6 afios) en un
afio en pacientes diagnosticados de LAMA2-RD.

Métodos: Estudio observacional prospectivo de historia
natural (evaluaciéon anual) con registro de historia clinica
previa, exploracién fisica, realizacion de escalas motoras
MFM-32 (>6 afios) y MFM-20 (2-6 afos). Mediante modelos
lineales mixtos, se estudi6 el efecto de la edad (progresion
de la enfermedad) en los pacientes con formas graves (sin
deambulacién independiente en ningiin momento).

Resultados: Se evaluaron 19 pacientes (edad: 3m-
52a; 13 pacientes con MFM-32; 90% sin deambulacion
independiente en el momento de evaluacion) afectos de
LAMA2-RD (17 con formas graves, 1 con forma intermedia y
4 pacientes con formas leves que consiguieron deambulacién
independiente aunque la perdieran). Los pacientes con
formas leves presentaron un MFM en la primera evaluacion:
63.5% (min-max 36.5-72.9%) mientras que las formas
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graves presentaron 34.7% (min-max 5.2-55%). Los modelos
lineales detectaron reducciones significativas en el MFM total
y las dimensiones de la escala en el subgrupo de pacientes
con formas graves.

Conclusiones: La MFM es una herramienta util para
describir la evolucion de LAMA2-RD con limitaciones para
futuros ensayos clinicos.

0-116

FUNCION MOTORA DE LA EXTREMIDAD
SUPERIOR EN ATROFIA MUSCULAR ESPINAL
TIPO 2

C_)arrera-Garcia, Laura'; Exposito-Escudero, Jesica';
Nungo, Carolina?;, Ldépez-Lobato, M’ercedes3; Calvo,
Rocio*; Fernandez-Garcia, Miguel Angel’; Martinez-

Salcedo, Eduardo®; Urbano Martin, Mario”; Puig, Cristinag;
Ortez, Carlos'; Balsells, Sol'; Natera-De Benito, Daniel';
Nascimento, Andrés'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Universitario La Fe, Valencia,; *Hospital Universitario
Virgen del Rocio, Sevilla; “Hospital Regional Universitario
Carlos Haya, Malaga,; °Hospital Universitario La Paz, Madrid;
®Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia;
"Hospital Universitario Rio Ortega, Valladolid; Sinstitut
Recerca Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: Los datos sobre historia natural en AME
(Atrofia muscular espinal) son limitados y los estudios
disponibles que evaluan longitudinalmente la funcién motora
en estos pacientes a menudo tienen tamafios de muestra
pequefios y cortos periodos de seguimiento.

Objetivo: Analizar la funcion motora de extremidad
superior en pacientes AME tipo 2. Material y métodos.
Estudio observacional, retrospectivo y multicéntrico. Se
recogen datos de funcién motora en pacientes AME 2 que
no han recibido un tratamiento farmacolégico dirigido a la
AME, entre marzo 2016 y agosto 2023.Se utilizan escalas
estandarizadas para evaluarlos de forma longitudinal:
Revised Upper Limb Module (RULM) y Hammersmith
Functional Motor Scale—Expanded (HFMSE).

Resultados: Total de 149 pacientes, edad media inicio
sintomas 10.1 meses (DS 3.51), sexo masculino 58,4%.
Subtipo AME tipo 2a 69.5% y 2b 30.5%. El 78% con 3
copias de SMN2. Total medidas RULM analizadas 376
medidas en 130 pacientes. Se objetiva un efecto negativo
estadisticamente significativo de la edad sobre RULM. Los
AME tipo 2b presentan puntuaciones RULM mas elevadas
inicialmente, con tendencia a una progresion negativa
mas rapida, siendo la situacion a edades mas avanzadas
similar en ambos tipos de AME. Se detecta un cambio en
la trayectoria de RULM a los 4,4 afos. Detectamos una
correlacion significativa entre HFMSE y RULM.

Conclusiones: Comprender el comportamiento de
la historia natural en pacientes AME tipo 2 nos ayudara a
interpretar mejor la respuesta a tratamientos dirigidos a la
AME en este grupo de pacientes.

0-117

SEGUIMIENTO DE PACIENTES CON DISTROFIA
MUSCULAR DE DUCHENNE EN UNA UNIDAD
MULTIDISCIPLINAR DE ORTO-NEUROPEDIATRIA

Morales Albertos, Laura; Castro Rey, Margarita Del Carmen;
Vazquez Martin, Selma; De Felipe Perez, Maria; Martin,
Maria; Plata, Maria; Gutierrez Carrera, Juan Manuel.

Hospital Clinico Universitario, Valladolid.

Estudiar el manejo con escalas funcionales de pacientes
pediatricos afectados de distrofia muscular de Duchenne
(DMD) en una consulta multidisciplinar.

Serie de casos de pacientes pediatricos diagnosticados
de DMD en Castilla y Ledn que se siguen en una consulta
multidisciplinar de ortoneuropediatria. Se analizan:
caracteristicas clinicas, antecedentes personales y
familiares, estudios genéticos, escalas funcionales (escala
North-Star Ambulatory Assesment, escala Performance
of the Upper Limb, test de marcha 6 minutos) y manejo
terapéutico.

Se diagnosticé de DMD a 6 pacientes. Mediana de edad
al diagnéstico 4.5 afios (Rl 2,5-5,75 afios).

En el momento de sospecha diagndstica: 1 paciente
en fase presintomatico, ha evolucionado a una fase no
ambulante temprana; y 5 en etapa ambulante temprana, 3
han evolucionado a una fase no ambulante tempranay 2 a
fase no ambulante tardia.

Escala NSAA: en 5 pacientes. Al afio y medio de
seguimiento se constatdé una mediana de empeoramiento de
la puntuacién del 33,5% (RI 20-40,5).

Test de la marcha 6 minutos: en 3 pacientes, a los 2 afios
de seguimiento disminuyé la distancia recorrida con una
mediana del 50% (RI 25-66,5%).

PUL para DMD: fue la unica prueba objetivable en
el unico paciente que ya habia perdido la marcha con
empeoramiento en puntuacién para hombro y codo, mas
notable en tareas manuales.

El abordaje de la enfermedad debe ser llevado a cabo
por un equipo multidisciplinar. Es esencial realizar un
seguimiento conjunto y una valoracién basada en escalas
objetivas que permitan ajustar el tratamiento de forma
individual.
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Trastornos del Movimiento

0-013
CRISIS DISCINETICAS EN TRASTORNOS
RELACIONADOS CON GNAOT1.: ESTUDIO

INTERNACIONAL DE CONSENSO DELPHI

Dominguez-Carral, Jana'; Reinhard, Carola?, Ebrahimi-
Fakhari, Darius®; Dorison, Natalie*; Galosi, Serena®; Malenica,
Masa®; Ravelli, Claudia’; Garone, Giacomo?; Serdaroglu,
Esra® Van De Pol, Laura™; Koy, Anne''; Leuzzi, Vincenzo?;
Roubertie, Agathe'; Lin, Jean-Pierre'®; Doummar, Diane’;
Cif, Laura'; Ortigoza-Escobar, Juan Dario.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2European Reference Networkfor Rare Neurological Diseases
(ERN-RND), Tiibingen; 3Boston Children's Hospital, Harvard
Medical School, Boston; *Hépital Fondation Rothschild, Paris;
5Sapienza University of Rome, Roma; SUniversity Hospital
Center Sestre Milosrdnice, Zagreb; "Hépital Trousseau AP-
HP.SU, Paris; 8IRCCS Bambino Gesu Children Hospital,
Roma; °Gazi University Faculty of Medicine, Ankara; ’Emma
Children's Hospital, Amsterdam; "University Hospital
Cologne, Colonia; "?Université de Montpellier, Montpellier;
BEvelina London Children's Hospital, Guy's and St Thomas'
NHS Foundation Trust, Londres; "Laboratoire de Recherche
en Neurosciences Cliniques, Montferrier-sur-Lez; "*Hospital
Sant Joan de Deu, Barcelona.

Objetivo: Establecer un marco estandarizado para
profundizar en la comprension de las crisis discinéticas,
abordando  aspectos cruciales como  definicion,
desencadenantes, criterios diagndsticos, complicaciones y
estrategias de manejo.

Métodos: Consenso Delphi en que participaron expertos
internacionales en GNAO17-RD. Se realizaron tres rondas de
votacion, discutiendo 90 afirmaciones generadas a través de
una revision de la literatura y experiencia clinica.

Resultados: Se logré un consenso en 31 afirmaciones,
lo que permitio definir las crisis discinéticas como episodios
abruptos y paroxisticos de movimientos anormales
distinguibles de la situacién basal, que involucran multiples
regiones corporales, desencadenados por estrés emocional
o infecciones. Las crisis discinéticas pueden inducir una
discapacidad funcional o empeorar la existente, asi como
resultar en complicaciones fisicas graves, lo cual hace
crucial un reconocimiento rapido de las mismas. No se
logré consenso en las recomendaciones farmacoldgicas; sin
embargo, se sugirié el uso de benzodiacepinas y clonidina
como farmacos de eleccion para el manejo agudo de crisis
discinéticas. Entre las opciones de tratamiento crénico se
incluyeron tetrabenazina, benzodiacepinas, gabapentina,
clonidina y estimulacion cerebral profunda.

Conclusiones: Este consenso de expertos proporciona
una base para comprender y manejar las crisis discinéticas
en GNAO1-RD para médicos, cuidadores e investigadores.
Los resultados enfatizan la importancia de la educacion
dirigida a los cuidadores para permitir el reconocimiento
e intervencion tempranos de las crisis discinéticas,
minimizando las secuelas inmediatas y a largo plazo.
Se necesitan mas estudios centrados en investigar los
factores desencadenantes de crisis discinéticas, asi como
en el diagnéstico diferencial frente a otras manifestaciones
neurolégicas paroxisticas.

0-014

DEFECTOS DEL TRAFICO CELULAR: FENOTIPOS
CLINICOS ASOCIADOS A VARIANTES EN KIF1A

Guzman Vizcaino Vizcaino, Maria Del Mar'; Carrera Garcia,
Laura'; Pias Peleteiro, Leticia'; Martinez-Mugica Barbosa,
Otilia?; Borras Martinez, Ariadna'; De Oyarzabal Sanz,
Alfonso'; O’callaghan Gordo, Maria Del Mar'; Garcia Cazorla,
Angels'; Ortez Gonzalez, Carlos'; Darling, Alejandra’.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Donostia, San Sebastian.

Introduccién: Variantes en KIF1A, proteina
transportadora anterégrada de microtubulos, generan
variedad de condiciones neurolégicas. El espectro de
manifestaciones se amplia cada afio, presentando un
fenotipo donde predominan los trastornos motores,
principalmente formas de paraplejia espastica compleja.

Objetivo: Estudio transversal de pacientes con
condiciones neuroldgicas asociadas a variantes KIF1A en
seguimiento en hospital terciario pediatrico. Analizamos
caracteristicas clinicas, neurofisiologicas y radiolégicas.

Resultados: Se identificaron 15 individuos no
relacionados (8/15 mujeres). La edad media de aparicién de
sintomas fue 1,5 afios y el principal motivo de consulta el
trastorno de la marcha. Del total, 14 pacientes presentaron
retraso global del desarrollo.

En su evolucién, 8/15 presentaron espasticidad, 6/15
signos de disfuncion cerebelosa, 1/15 posturas discinéticas y
2/15 sindrome rigido hipocinético. La imagen mas frecuente
en RM fue atrofia cerebelosa (6/15).

Un paciente con clinica de parkinsonismo fue tratado con
levodopa, presentando una respuesta favorable mantenida.

Un paciente mostré fenotipo grave con convulsiones,
espasticidad, disautonomia, polineuropatia y atrofia optica.

Manifestaron sintomatologia psiquiatrica 9/15 pacientes,
predominando alteraciones del comportamiento, trastorno
por déficit de atencidn-hiperactividad y trastornos del estado
de animo

Conclusiones: Describimos una cohorte de pacientes
con sintomas neuroldgicos asociados a variantes KIF1A. El
patron de trastorno motor y del movimiento, incluyendo signos
de disfuncion cerebelosa fueron frecuentes en nuestra serie.
Los sintomas psiquiatricos fueron significativos. Describimos
un caso de parkinsonismo de inicio precoz con respuesta
positiva a levodopa, fenotipo no descrito en pediatria hasta
el momento. Lo descrito reafirma la importancia del trafico
celular a nivel del desarrollo y mantenimiento del sistema
nervioso.
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0-015

PARKINSONISMO PEDIATRICO DE CAUSAS
GENETICAS RARAS Y SU PRESENTACION
CLIiNICA

Sigatullina Bondarenko, Mariya'; Alfonsi, Chiara? Darling,
Alejandra’; Fons, Carmen®; Leuzzi, Vincenzo?, Artuch,
Rafael'; Pons, Roser*; Leon Carrasco, Rafael®; Fonollosa,
Jordi%; Campistol, Jaume'; Oyarzabal, Alfonso'; Garcia
Cazorla, Angeles’.

'"Hospital Sant Joan De Deu, Catalufia; ?Department of
Human Neuroscience, Sapienza, University of Rome,
Sapienza; “Aghia Sofia Hospital, Athens; °Universidad
Politécnica Cataluna, Cataluia.

Objetivos: Estudio descriptivo de 77 pacientes con
formas raras de Parkinsonismo Infantil.

Métodos: Andlisis de sintomas, medicion de
neurotransmisores (NT) en LCR, neuroimagen, estudios
genéticos y respuesta a L-Dopa.

Resultados: 28 nifias (37%) y 49 nifios (63%) con
mediana de debut de los sintomas de 0,33 afios y edad
maxima de 16 afios. Los sintomas mas frecuentes fueron:
bradicinesia (98%), hipocinesia (92%), rigidez (70%),
hipotonia (62%), hipomimia (83%). Segun la edad la
sintomatologia predominante variaba: de 0-2 afios hipotonia
axial, hipocinesia, rigidez; de 2-10 afios inestabilidad de
la marcha, hipomimia, hipocinesia y distonia; >10 afios
trastornos conductuales; bradicinesia, rigidez, distonia.
36 pacientes (46%) tenian alteraciones del perfil de NT:
via dopaminérgica 26 (72%), via serotoninérgica 17 (47%)
y 7 (19%) con GABA disminuido. La alteracion de la
neuroimagen se objetivo en 44 casos (57%) con afectacion
de sustancia blanca 25 (32%) y ganglios de la base 24 (31%).
41 pacientes (53%) tenian afectacion grave motora segun
la escala GMFCS y 21 (27%) leve, 41 (77%) presentaban
empeoramiento progresivo lento. 32/46 (69%) pacientes
tuvieron una respuesta favorable a la L-Dopa mejor en casos
con via dopaminérgica alterada; en 12/32 casos (46%) con
respuesta transitoria. Las causas genéticas mas frecuentes
fueron: enfermedades mitocondriales 17 (22%); canalopatias
10 (12%); defectos del metabolismo de nucledtidos 5 (6%);
déficit de sefalizacion glutamatérgica 3 (4%).

Conclusiones: Las enfermedades mitocondriales han
resultado las mas frecuentes. Existe una respuesta favorable
a L-Dopa independientemente de la etiologia, por lo cual es
aconsejable probar este tratamiento en cualquier sindrome
rigido-hipocinetico.

0-016

ESTUDIO DESCRIPTIVO Y CRIBADO DE
TRASTORNOS DEL SUENO EN PACIENTES CON
SINDROME DE TOURETTE

Brincau Garcia, Francisco Javier; Vazquez Lépez, Maria;
Uzquiano Garcia, Rocio; Montiel Rey, Ana; Chacdn Pascual,
Almudena; Barredo, Estibaliz; De Castro De Castro, Pedro;
Miranda Herrero, Maria Concepcion.

Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid.

Objetivo: Describir la prevalencia de trastornos del
suefio en pacientes con sindrome de Tourette (ST) y los
factores relacionados.

Material y métodos: Estudio descriptivo de pacientes
menores de 18 afios con ST. Para el cribado de los trastornos
del suefio se utiliza el cuestionario BEARS y SDSC. Se
realiza un analisis descriptivo y bivariante.

Resultados: Se incluyeron 83 pacientes con una mediana
de edad de 14 afios (12-16), 77.1% varones (64/83). La
puntuacion media del TTS en la Escala Yale fue 22.15 (13.7-
30.5). El 79.5% (66/83) presenta comorbilidad psiquiatrica:
TDAH 48/82 (58.5%) y TOC 34/82 (41.5%) y el 28.9% (24/83)
otros diagndsticos neurologicos. El 53% (44/83) recibe
tratamiento farmacoloégico para los tics, y el 42.1% (35/83)
tratamiento de las comorbilidades. Se realiz6 el cuestionario
del suefo a 62 pacientes (74.7%), 59 (95.2%) presentaron
cribado positivo en el cuestionario BEARS y 35 (59.3%)
en el SDSC, siendo el trastorno del suefio mas frecuente
la hipersomnolencia y el insomnio de inicio/mantenimiento
(60%;51%). La gravedad de los tics se asocia con alteracion
en el SDSC (p 0.016), el sindrome de piernas inquietas (p
0.47) y el trastorno arousal del suefio (p 0.46). La presencia
de TDAH se asocia con insomnio de inicio/mantenimiento (p
0.44). Los pacientes con ST tienen peor calidad del suefio en
relacion con una poblacion control (p 0.002).

Conclusiones: La prevalencia de trastornos del suefio
en pacientes con ST es alta siendo mas frecuente en los
pacientes mas graves.

0-017

HIPEREKPLEXIA O ENFERMEDAD DEL SOBRE-
SALTO DE CAUSA GENETICA: AMPLIACION
DEL ESPECTRO FENOTIPICO EN UNA SERIE DE
PACIENTES

Gonzalez Campillo, Maria Teresa'; Tenorio, Jair?; Martinez-
Glez, Victor®; Del Toro, Mireia*; Mufioz Cabello, Beatriz®
Nufez Enamorado, Noemi® Lubian Gutiérrez, Manuel’;
Gil-Nagel Rein, Antonio® Urbano Martin, Mario®; Cuevas
Cervera, José Luis'; Fons, Carmen''; Lapunzina, Pablo?
Lépez Laso, Eduardo™.

'Hospital General Universitario de Ciudad Real, Ciudad
Real; 2CIBERER (Centro de Investigacién Biomédica en
Red de Enfermedades Raras, ISCIl, Madrid) / Institute of
Medical and Molecular Genetics (INGEMM)-IdiPAZ. Hospital
Universitario La Paz-UAM, Madrid. / ITHACA (European
Reference Network on Rare Congenital Malformations
and Rare Intelectual Disability, Bruselas, Bélgica), Madrid;
3Centro de Medicina Gendmica, Institut d'Investigacié i
Innovacié Parc Tauli (I3PT), Sabadell, Sabadell; “*Unidad de
Neurologia Pediatrica. Hospital Vall d'Hebron (Barcelona),
Barcelona; °Unidad de Neurologia Pediatrica. Hospital
Universitario Virgen del Rocio (Sevilla), Sevilla; *Unidad de
Neurologia Pediatrica. Hospital Universitario 12 de octubre
(Madrid), Madrid; "Unidad de Neurologia Pediatrica. Hospital
Universitario Puerta del Mar (Céadiz), Cadiz; éServicio de
Neurologia. Hospital Ruber Internacional (Madrid), Madrid;
%Unidad de Neurologia Pediatrica. Hospital Rio Ortega
(Valladolid), Valladolid; "°Unidad de Neurologia Pediatrica.
Hospital Universitario de Jaén, Jaén; ""Unidad de Neurologia
Pediatrica. Hospital Sant Joan de Déu Hospital (Barcelona),
Barcelona; '?Unidad de Neurologia Pediatrica. Hospital
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Universitario Reina Sofia (Cérdoba) / CIBERER (Centro de
Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras,
ISCII, Madrid) / IMIBIC, Instituto Maimonides de Investigacion
Biomédica de Cordoba, Cordoba.

Introduccion: La hiperekplexia hereditaria es causada
por variantes en genes que intervienen en la neurotransmision
glicinérgica.

Objetivos: Detallar caracteristicas genotipicas vy
fenotipicas de dieciséis pacientes con diagndstico clinico y
genético de hiperekplexia.

Material y métodos: Estudio multicéntrico, observa-
cional, descriptivo y retrospectivo. Se dispone de videos de
algunos de ellos.

Resultados: Se presentan 16 pacientes, incluidas dos
parejas de hermanos, con clinica de sobresaltos a estimulos
minimos (auditivos y/o somatosensoriales) de debut en las
primeras horas o dias de vida. 4/16 presentaron apneas
neonatales y 5 caida al suelo secundaria a sobresalto.
Antecedentes familiares de epilepsia: 4/16, y con sobresaltos
a estimulos: 8/16.

Los estudios genéticos revelaron variantes patogénicas,
probablemente patogénicas o de significado incierto (2/16)
en los genes SLC6A5, GLRB 'y GLRAT.

Fenotipos: el paciente 10 presenta una paralisis cerebral
espastico-disténica grave, secundaria a una parada
cardiorrespiratoria en contexto de apnea neonatal, por lo
que fue excluido de la descripcion fenotipica. Hipertonia
basal: 15/15 (transitoria en 7), crisis epilépticas: 2/15,
retraso psicomotor: 10/15, hipocinesia: 3/15, afectacion
del desarrollo del lenguaje: 10/15, afectacidon cognitiva:
3/15, dificultades atencionales: 8/15, rasgos TEA: 4/15.
Discapacidad intelectual moderada-grave y ausencia de
lenguaje verbal en edad adulta: 1. Apraxia/limitacion de la
supraversion de la mirada: 1. 13/15 recibieron tratamiento
con clonazepam con respuesta parcial o completa.

Conclusiones: Destacar la frecuencia de pacientes con
retraso en el desarrollo del lenguaje, problemas atencionales
y presencia de rasgos TEA en nuestra serie. Recordar que
las apneas neonatales pueden tener desenlaces fatales.

0-018

ATAXIAS CONGENITAS NO PROGRESIVAS:
RENDIMIENTO DEL DIAGNOSTICO MOLECULAR
Y CARACTERIZACION GENOTIPICA-FENOTIPICA

Gabaldon Albero, Alba; Baviera Mufioz, Raquel; Valdés
Dieguez, Carmen; Beseler Soto, Beatriz; Pitarch Castellano,
Inmaculada; Téllez De Meneses, Montserrat; Smeyers
Dura, Patricia; Bataller Alberola, Luis; Martinez Castellano,
Francisco; Hernandez Muela, Sara.

Hospital Universitario La Fe, Valencia.

Introduccion: La ataxia congénita no progresiva (ACNP)
se caracteriza por hipotonia y retraso en los hitos motores
en el primer afio de vida, con aparicion posterior de signos
cerebelosos que permanecen estables o mejoran con la
evolucion. Actualmente mas de 30 genes se han relacionado
con esta entidad.

Objetivos: Analizar las caracteristicas clinicas vy
genéticas de la serie 17 de pacientes con ACNP valorados
en un centro terciario.

Materiales y métodos: Pacientes con criterios
diagnosticos de ACNP atendidos entre 2022 y 2023.
Valoracion clinica sistematica. Aplicacion de escala SARA.
Estudio genético mediante exoma clinico, y en los casos
no concluyentes array genémico y estudio de expansiones
trinucleotidicas.

Resultados: Todos los pacientes presentaron retraso
del desarrollo motor y/o hipotonia, alcanzando finalmente la
marchaauténoma. Todos presentaron signos cerebelosos con
una SARA variable (rango entre 0 y 20). Las comorbilidades
mas frecuentes fueron: discapacidad intelectual (11/17),
TDHA (5/17) y otros trastornos del movimiento (5/17).
El exoma clinico proporciond el diagndstico en 6 casos,
detectando variantes previamente reportadas en GRIK2,
NKX2-1, SEPSECS y dos nuevas variantes en SPTBN2
(NM_006946.2:c.833A>G y c.482A>G). En un caso se
detecté mediante array gendmico la delecién de 2,5Mb en
22q13.2 incluyendo al gen TCF20.

Conclusiones: Lagravedad del cuadro clinicode laACNP
fue variable. Pasada la etapa preescolar las comorbilidades
asociadas suponian la mayor fuente de limitacion. En el 41%
de casos se detect6 la causa genética. El analisis de CNVs
es recomendable en los casos no resueltos.

0-118

AMPLIANDO EL ESPECTRO CLINICO:
MECANISMOS MOLECULARES Y FENOTIPOS DE
LA DISTONIA ANO3 EN PEDIATRIA

Bernat Montoya, Vicente'; Ousingsawat, Jiraporn?; Talbi,
Khaoula?;, Gémez Martin, Hilario®, Koy, Anne*; Fernandez
Jaén, Alberto®; Tekgil, Hasan®; Serdaroglu, Esra’; Schreiber,
Rainer?; Kunzelmann, Karl?; Ortigoza Escobar, Juan Dario".

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Physiological Institute,  University —of Regensburg,
Regensburg;, 3Hospital Universitario de Salamanca,
Salamanca; “Department of Pediatrics, Faculty of Medicine
and University, Hospital Cologne, Cologne; °Hospital Quirén
Madrrid, Pozuelo de Alarcén; 5Division of Pediatric Neurology,
Ege Children's Hospital, Izmir; "Department of Pediatric
Neurology, Gazi University, Ankara.

Introduccion: La anoctamina 3 (ANO3) pertenece a
una familia de proteinas transmembrana que actuan como
scramblasas de fosfolipidos y canales ionicos. Variantes de
ANOS3 se asocian con diversos fenotipos de distonia, pero
los mecanismos patogénicos subyacentes no estan claros.

Objetivos: Realizar una evaluacion del fenotipo de cuatro
individuos con variantes ANO3 y demostrar la patogenicidad
de dichas variantes.

Material y métodos: Analizamos clinica, neuroimagen
y genética de los cuatro pacientes. En células HEK293T y
fibroblastos expresando ANO3 wt y las variantes incluidas,
evaluamos la sefalizacion de Ca2+ y la activacion de
canales iénicos.

Resultados: Se identificaron cuatro variantes ANO3 en
los pacientes estudiados, incluyendo dos nuevas variantes
(V561L y S116L) y dos previamente reportadas (A599D vy
S651N). Los sintomas clinicos variaron, con hipotonia y
retraso motor con distonia generalizada, distonia paroxistica,
y encefalopatia discinética temprana.

Uno de los pacientes sometido a estimulacién cerebral
profunda mostré una respuesta leve pero significativa.
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En las células HEK293T que expresaban variantes de
ANO3, se observd una sefalizacion alterada de Ca2+ y
una activacion comprometida de los canales de K+ calcio-
dependientes, sugiriendo una disfunciéon en la regulacion
intracelular de Ca2+ y la actividad neuronal, lo que puede
contribuir a la hiperexcitabilidad neuronal y la reduccion de
la viabilidad celular.

Conclusiones: Describimos fenotipos no reportados
hasta ahora, consistentes en distonia paroxistica y
encefalopatia discinética de aparicion precoz. El efecto de
las variantes de ANOG3 se asocia con estos cuadros clinicos,
revelando su papel en fisiopatoldgico y proporcionando un
mecanismo para las manifestaciones observadas en los
pacientes.

0-119

AVANCES EN EL TRATAMIENTO DE TRASTORNOS
DEL MOVIMIENTO PEDIATRICOS: PERSPECTIVAS
INNOVADORAS CON LA  ESTIMULACION
CEREBRAL PROFUNDA PARA EL DEFICIT DE
HIPOCALCINA (HPCA)

Nou-Fontanet, Laia; Alonso Colmenero, Itziar; Rumia Arboix,
Jordi; Candela Canto, Santiago; Fernandez-Lopez, Ana’;
Ortigoza-Escobar, Juan Dario.

"Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat

Introduccion: El déficit de hipocalcina (HPCA), una
enfermedad rara caracterizada por movimientos anormales
y retraso motor, carece de tratamientos especificos. La
estimulacion cerebral profunda (DBS) es una opcion
terapéutica prometedora para algunos trastornos del
movimiento pediatricos refractarios.

Caso Clinico 1: Paciente de 5 afios y 11 meses con
retraso motor desde los 12 meses y movimientos anormales
progresivos (corea y distonia generalizada), desde los
24 meses. Se detectd una variante homocigota en HPCA
mediante secuenciacién completa del exoma (c.91_98del).
En el PET cerebral habia hipometabolismo moderado de
ganglios basales y tdlamo, con potenciales evocados motores
y sensitivos normales. Dada escasa respuesta a tratamiento
farmacologico (haloperidol, trihexifenidilo y clonazepam),
se coloc6 un GPi-DBS utilizando tecnologia Percept™ PC
neurostimulator con BrainSense™. La estimulacion inicial
(Gpi Izquierdo battery + plots 2a - 2c- 1 V, 125 Hz, 60us y
Gpi Derecho battery + plots 9a - 9¢c- 10a- 10c-, 1V, 125 Hz,
60us) produjo mejoria clinica significativa.

Caso Clinico 2: Paciente de 2 afios y 9 meses con un
fenotipo similar pero mas leve, con retraso motor, corea y
distonia generalizada leves. Por el momento, sin requerir
tratamiento farmacologico.

Conclusiones: Este estudio presenta los primeros
casos de pacientes pediatricos con HPCA tratados con
DBS-tecnologia iSense, que aporta mayor precision de
los puntos de estimulacién, lo que podria mejorar los
resultados terapéuticos. HPCA es una enfermedad rara y
poco estudiada, con solo un caso previamente descrito de
palidotomia y ningun caso de DBS reportado en la literatura.

0-120

ESPECTRO CLINICO Y MOLECULAR DE LA
ATAXIA CEREBELOSA AUTOSOMICA RECESIVA
RELACIONADA CON CA8

Ortigoza Escobar, Juan Dario'; Kaiyrzhanov, Rauan?
Stringer, Brett W®; Ganieva, Manizha*; Gowda, Vykuntaraju
KS; Srinivasan, Varunvenkat M?® Macaya, Alfons®; Laner,
Andreas’; Onbool, Enas®; Al-Shammari, Randa®; Al-Owain,
Mohammed®; Deconinck, Nicolas'; Vilain, Catheline'®;
Dontaine, Pauline'; Salpietro, Vincenzo?, Alves, Cesar
Augusto'?; Giacomotto, Jean?®; Houlden, Henry?; Maroofian,
Reza?.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2UCL Queen Square Institute of Neurology, Londres;
3Griffith Institute for Drug Discovery, Brisbane; “Avicenna
Tajik State Medical University, Dushanbe; ®°Indira Gandhi
Institute of Child Health, Bangalore; Hospital Vall D 'Hebron,
Barcelona; "MGZ - Medical Genetics Centre, Munich; ¢King
Abdulaziz Specialist Hospital, Skaka Aljouf; °King Faisal
Specialist Hospital and Research Centre, Riyadh; "°’Hépital
Universitaire de Bruxelles, Bruselas; ""Hépital Universitaire
des Enfants Reine Fabiola, Bruselas; '2Children’s Hospital of
Philadelphia, Filadelfia.

Introduccion: Las variantes bialélicas de CA8 se han
asociado con el Sindrome de Ataxia Cerebelosa, Retraso
Mental y Disequilibrio 3 (CAMRQ-3), un trastorno neuroldgico
recesivo.

Objetivos: Describir los trastornos relacionados
con CA8 (CA8-RD) mediante la revision de la literatura
existente y la exploracién de observaciones neurolégicas,
neurorradiolégicas y moleculares en pacientes recién
identificados.

Métodos: Analizamos el fenotipo de 27 individuos
afectados de 14 familias con variantes bialélicas de CAS,
incluyendo datos de 15 pacientes recién identificados.
Realizamos evaluaciones clinicas, genéticas y radioldgicas,
y utilizamos modelos de pez cebra con knockout de CA8
para analisis funcional.

Resultados: Los pacientes mostraron diversos grados
de ftrastornos del neurodesarrollo, predominantemente
ataxia cerebelosa progresiva, signos piramidales variables,
bradicinesia y distonia. La atrofia cerebelosa selectiva
progresiva, especialmente en el vermis superior, fue un
hallazgo diagnéstico clave. Se identificaron siete nuevas
variantes homocigotas de CA8. Los modelos de pez cebra
demostraron una alteracion del desarrollo neuroconductual
temprano y deterioro motor.

Conclusiones: CA8-RD presenta una amplia gama de
manifestaciones clinicas, diferenciandolo de otros subtipos
de CAMRAQ. La atrofia cerebelosa y la presencia de atrofia
progresiva del vermis superior son indicadores diagnosticos
valiosos, destacando la importancia de reconocer CAS8-
RD como parte de las ataxias cerebelosas autosémicas
recesivas asociadas con trastornos del neurodesarrollo.
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TRASTORNOS DEL MOVIMIENTO EN EL SiNDRO-
ME DE MOWAT-WILSON ATIPICO: DISTONIA Y
COREOATETOSIS

Nou-Fontanet, Laia; Marti-Sanchez, Laura; Martorell, Loreto;
Lopez-Casas, Jesus; Ortigoza-Escobar, Juan Dario.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: El sindrome de Mowat-Wilson atipico
(aMOWS) es un trastorno autosémico dominante causado
por variantes no trucantes en el gen ZEB2. El fenotipo de los
pacientes con aMOWS, es mas leve que el de los pacientes
con formas tipicas.

Objetivos: Describir el primer paciente con aMOWS
que presenta un trastorno del movimiento (coreodistonia
generalizada). Revisar los pacientes previamente publicados
con aMOWS.

Métodos: Serie de casos.
mediante Pubmed.

Resultados: Describimos un total de 8 pacientes con
aMOWS. La paciente que nosotros reportamos tiene una
variante patogénica heterocigotica en el gen ZEB2 (p.-
69-1 G>A; p.?). Presenta coreodistonia, discapacidad
intelectual (DI) leve, una dilatacion pielocalicial y dientes
supernumerarios. Su gestalt facial es leve, el analisis del
rostro (herramienta Face2gene) muestra una puntuacién en
el rango medio-bajo para MOWS, a pesar de ser MOWS el
primer diagnostico sugerido. Excepto en un caso con gestalt
facial tipico de MOWS, el resto de los casos previamente
publicados también presentan un gestalt facial mas leve.
Todos los pacientes presentan DI (leve (3/8), moderada (3/8),
grave (1/8)). 3/8 no sufren ningun otro sintoma neuroldgico,
el resto presenta: epilepsia (2/ 8), paresia espastica leve
(1/8), trastornos menores del comportamiento (1/8) y
coreodistonia (1/8). Algunas caracteristicas del MOWS
tipico también son reportadas: megacolon o enfermedad de
Hirschsprung (3/8). o malformaciones genitourinarias (3/8).

Conclusiones: Debemos considerar MOWS atipico en
pacientes con DI leve y trastornos del movimiento. El uso
del andlisis facial (Face2Gene) puede ayudarnos en ciertos
casos con sospecha de MOWS atipico.

Revisién bibliografica

0-122

DYT-28, 2 CASOS DISTONIA PROGRESIVA POR
ALTERACIONES EN GEN KMT2B

Del Pino Garcia, Marta; Salvador Cafiibano, Maria;
Villanueva Accame, Maria Victoria; Mederos Rodriguez,
Andrea.

Hospital Universitario de Canarias, San Cristébal de La
Laguna.

Ladistonia 28 producida por alteraciones en heterocigosis
en el gen KMT2B, se caracteriza por distonia progresiva de
inicio en la primera década. Comienza con distonia en MMI|
que se generaliza (MMSS, cuello y regién orofacial). Puede
asociar retraso en el desarrollo, talla baja, alteraciones
oftalmoldgicas, dermatoldgicas y neuropsiquiatricas.

Varon de 11 afios, ingresa a los 4 afios por alteracion

de la marcha de 6 meses de evolucidon que impresiona de
distonia en MID. Sin antecedentes de interés, trastorno de
conducta (posterior diagndstico de TDAH). Resonancia,
estudio metabdlico y autoinmune negativos. Se inicia
oxcarbazepina con escasa mejoria. Se afiade levodopa,
sin cambios, por lo que se suspende. Evoluciéon progresiva
con distonia cervical y de miembro superior derecho, y
pérdida de marcha. Se confirma variante pVal2331S en gen
KMT2B. Se coloca estimulador palidal profundo (DBS) con
mejoria transitoria. 3 afios tras la intervencion, se afiade
trinexifenidilo al tratamiento. GMFS V.

Varén de 7 afos, que inicia seguimiento a los 4 afios
de edad por alteracion de la marcha que impresiona de
distonia de ambos MMIl y MSI (empeora con el cansancio).
Antecedente previo de retraso del lenguaje (logopedia) y talla
baja. Resonancia, estudio metabdlico y neurotransmisores
normales. Se inicia levodopa sin mejoria. Se coloca DBS
con mejoria parcial. Finalmente se afade trihexifenidilo. Se
confirma una variante en heterocigosis en el gen KMT2B
(pMet2564G). GMFS 111.

Alteraciones en KMT2 producen distonia progresiva con
escasa respuesta a farmacos, excepto los anticolinérgicos.
Aproximadamente la mitad mejoran tras colocacion de DBS.
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MEJORANDO EL CUIDADO DE LOS TRASTORNOS
DEL MOVIMIENTO PEDIATRICOS: PERSPECTIVAS
SOBRE LA UTILIZACION DE ESCALAS DE
VALORACION Y LA PRACTICA CLINICA

Amato, Maria Eugenia'; Darling, Alejandra'; Stovickova,
Lucie?; Attard, Stephen?®; Eggink, Hendriekje*; Engelen, Marc?;
Freilinger, Michael®; Neubauer, David’; Nicita, Francesco?;
Vidailhet, Marie®; Willemsen, Michel Aap'®; Zibordi, Federica™,;
Zorzi, Giovanna'?; Zumrova, Alena'; Reinhard, Carola™;
Sevin, Caroline’®; Wolf, Nicole'; Rodriguez-Blazquez,
Carmen'”; A Sival, Deborah®; Ortigoza-Escobar, Juan Dario'®.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat,
Barcelona; 2Centre of Hereditary Ataxias, Department
of Pediatric Neurology, Second Faculty of Medicine and
Motol University Hospital, Praga; °Mater Dei Hospital,
Msida; “University of Groningen, University Medical
Center Groningen, Gréningen; °Department of Pediatric
Neurology/Emma Children's Hospital, Academic Medical
Center, University of Amsterdam, Amsterdam; SUniversity
of Vienna, Vienna;, "Department of Child, Adolescent &
Developmental Neurology, University Children's Hospital,
Ljubljana; 8Genetics and Rare Diseases Research Division,
Unit of Neuromuscular and Neurodegenerative Disorders /
Unit of Neurorehabilitation, Department of Neuroscience
and Neurorehabilitation, Bambino Gesu Children's Hospital,
Scientific Institute for Research and Health Care, Roma;
°Department of Neurology, Sorbonne University, Paris Brain
Institute - ICM, Inserm, CNRS, Assistance Publique Hbépitaux
de Paris, Pitié-Salpétriere Hospital, Paris; "°’Department of
Pediatric Neurology, Donders Centre for Neuroscience,
Amalia Children’s Hospital, Radboud University Medical
Center, Nijmegen; ""Fondazione IRCCS Istituto Neurologico
Carlo Besta, Milan; ?Fondazione IRCCS Istituto Neurologico
Carlo Besta, Milan; #*2nd Medical Faculty Neurogenetic
Centre, Motol Medical Hospital, Praga; "“University of
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Tibingen - Centre for Rare Diseases, University Hospital
Tibingen, Tibingen; '"Hobpital Bicétre, Le Kremlin
Bicétre; 'Department of Child Neurology, Amsterdam
Leukodystrophy Center, Amsterdam UMC, Vrije Universiteit -
Emma Children's Hospital, Amsterdam UMC, Amsterdam;
""National Centre for Epidemiology and CIBERNED, Carlos
Il Institute of Health, Madrid; ®University Medical Center
Groningen, Groningen; '""Hospital Sant Joan de Deu,
Esplugués de Llobregat, Barcelona.

Antecedentes: Los trastornos del movimiento
pediatricos (TMP) presentan desafios en la practica clinica,
debido a etiologias y manifestaciones variables. Existe falta
de consenso sobre el uso de escalas de valoracién para una
evaluacion precisa y un cuidado planificado.

Objetivo: Proponer un enfoque estandarizado del uso de
escalas de valoracion de TM pediatricos, basado en expertos
de la Red Europea de Referencia para Enfermedades
Neurolégicas Raras (ERN-RND), considerando factores
como diagndéstico, discapacidad intelectual, edad y transicion
al cuidado de adultos.

Métodos: Encuesta multicéntrica entre 25 expertos
de ERN-RND de 10 paises europeos, categorizando TMP
en agudos, no progresivos y neurodegenerativos. Analisis
de factores determinantes en la eleccion de escalas y las
practicas de transicion a adultos. Busqueda bibliogréfica
identificando la edad mas temprana de aplicacion de estas
escalas en pediatria.

Resultados: Se identificaron diversas escalas
estableciendo sus frecuencias de uso para diferentes TM. Los
expertos enfatizaron la necesidad de escalas estandarizadas
y propusieron el uso especifico, dependiendo del contexto
clinico. Se reconocen desafios en pacientes jévenes y no
cooperativos.

Conclusiones: Se determinan escalas de valoracion
estandarizadas en TMP, mejorando técnicas de evaluacion
y recoleccion de datos. Se proponen escalas adaptadas en
diversos contextos clinicos, facilitando la comprension en
la progresion de la enfermedad. La transicion a adultos y
su incorporacion de escalas de valoracién son cruciales,
enfatizando la necesidad de un cuidado integral centrado en
el paciente. A pesar de los desafios, este enfoque promete
mejores resultados y cuidado para los pacientes. Se necesita
mas investigacion y consenso para refinar conclusiones.

Enfermedades Neurometabolicas
y Enfermedades
Neurodegenerativas

0-019

CARACTERIZACION DE ATAXIAS METABOLICAS
DE INICIO EN LA EDAD PEDIATRICA

Baide Mairena, Heidy; Ocallaghan Gordo, Mar; Alfonsi,
Chiara; Pias Peleteiro, Leticia; Yubero, Delia; Armstrong,
Judith; Artuch, Rafael; Julia Palacios, Natalia; Garcia
Cazorla, Angeles; Darling, Alejandra.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: Dentro de las causas de ataxia es
mandatorio considerar causas metabdlicas de origen
genético, en particular, las formas tratables.

Objetivos: Caracterizar el fenotipo clinico y bioquimico,
y genotipo de las ataxias metabdlicas en la edad pediatrica.

Métodos: Estudio descriptivo y retrospectivo de pacientes
en seguimiento en la Unidad de Ataxias. Se incluyeron
los defectos incluidos en la Clasificacion Internacional de
Defectos Hereditarios del Metabolismo (2021).

Resultados: De 115 casos de ataxia definidos
genéticamente, se incluyeron 74 pacientes.

Se identificaron pacientes de las siguientes categorias:
1-metabolismo intermediario: FXN (n=32), SLC2A1
(n=2), COX4l1, DARS2, SPG7, ALDH18A1, L2HGDH;
2-metabolismo y transporte lipidico: ITPR1 (n=7), PLA2G6
(n=4), FA2H (n=2), HSD17B4, DDHD2; 3-metabolismo
de compuestos heterociclicos: PNP, RARS1, DARS1;
4-metabolismo de moléculas complejas: NPC1 (n=3),
WDR45 (n=2), PMM2, DNM1L, PEX10, TANGO2, TPP1,
CLN6, SNX14; 5- metabolismo de cofactores-minerales
FOLR1, SLC39A8; BTD y 6-sefializacion celular: KIF1A
(n=4), STXBP1. Los primeros signos clinicos aparecieron
antes de los 2 afios (N=20); de 2-5 afios (N=20), y de
6—11 (N=11). Clinica principal-debut: signos de disfuncion
cerebelosa (17), retraso del desarrollo (25), hipotonia (7),
entre otros. El curso fue progresivo (N=51). Del total: 38
pacientes presentaron alteracion oculomotora, 33 neuropatia
periférica, 11 espasticidad. La RM cerebral mostré atrofia
cerebelosa (25), estructura normal (23), signos destacables
en casos particulares.

Conclusiones: Las ataxias de inicio en la edad pediatrica
son un grupo amplio y heterogéneo, en donde los defectos
metabdlicos tienen un lugar fundamental. Marcadores
clinicos y bioquimicos son fundamentales para guiar el
diagndstico genético e instaurar un tratamiento especifico.

0-020

ATIDARSAGENE AUTOTEMCEL (TERAPIA GENICA
CON CELULAS MADRE HEMATOPOYETICAS)
PRESERVAELDESARROLLOCOGNITIVOYMOTOR
EN LA LEUCODISTROFIA METACROMATICA CON
UN SEGUIMIENTO DE HASTA 12 ANOS

Darling Lavin, Alejandra'; Calbi, Valeria?, Fumagalli,

Francesca?, De Mattia, Fabiola?, Zambodn, Alberto?;
Gallo, Vera?, Recupero, Salvatore*; Fratini, Elena*; Ciotti,
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Francesca*; Fraschini, Maddalena*; Sarzana, Marina*
Scarparo, Stefano*; Montini, Eugenio?; Facchini, Marcella;
Morena, Francesco®, Martino, Sabata®, Brooks, JeanS;
Richardson, Alan®; Campbell, Laura®; Aiuti, Alessandro?.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Instituto Teletén San Raffaele para Terapia Génica (SR-
TIGET), Instituto Cientifico IRCCS San Raffaele, Milan;
3Unidad de Neurologia y Neurofisiologia, Instituto Cientifico
IRCCS San Raffaele, Milan; *“Unidad de Inmunohematologia
Pediatrica y Programa de TMO, Instituto Cientifico IRCCS
San Raffaele, Milan; °Departamento de Quimica, Biologia y
Biotecnologias, Universidad de Perugia, Perugia; °Orchard
Therapeutics (Europe) Limited, Londres.

Introduccion: La leucodistrofia metacroméatica (LDM) es
una enfermedad causada por la deficiencia de arilsulfatasa
A (ARSA), que conduce a pérdida de la funcion motora,
cognitiva, y muerte prematura.

Objetivos: Datos clinicos a largo plazo de 39 pacientes
LDM tratados con atidarsagene autotemcel (arsa-cel).

Material y métodos: Resultados de un andlisis
integrado [dos ensayos clinicos (n=30) y programas de
acceso expandido (n=9)] de 39 pacientes con MLD de
apariciéon temprana (19 infantil-tardia, 20 juvenil-temprana)
tratados con arsa-cel (terapia génica de células madre
hematopoyéticas CD34+ autdlogas transducidas ex vivo con
un vector lentiviral que codifica para el gen ARSA humano).
Los resultados se compararon con los datos de la historia
natural (NHx) de 49 pacientes no tratados (28 infantil-tardia,
21 juvenil-temprana).

Resultados: Duraciéon media del seguimiento de 6,76
afios (rango 0,64-12,19). Todos los pacientes mostraron un
injerto estable de células corregidas genéticamente y un
restablecimiento de la actividad ARSA en sangre periférica y
en el liquido cefalorraquideo. El riesgo de sufrir un deterioro
motor grave o la muerte se redujo de forma significativa en los
subgrupos tratados frente a los pacientes NHx emparejados
con el subtipo MLD. EIl tratamiento con Arsa-cel produjo
mejoras sustanciales en los resultados motores y cognitivos
en comparacion con NHx. Los unicos EA relacionados
con arsa-cel fueron 6 episodios de anticuerpos anti-ARSA
transitorios sin impacto en los resultados clinicos.

Conclusiones: Con un seguimiento de hasta 12 afios,
arsa-cel muestra un perfil riesgo-beneficio favorable,
previniendo el deterioro motor y cognitivo grave, y
ralentizando la progresion de la enfermedad.

0-021
CARACTERIZACION NEUROLOGICA, NEURORRA-
DIOLOGICA Y NEUROCOGNITIVA EN PACIENTES
PEDIATRICOS DEL REGISTRO NACIONAL DE
ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1

Nufiez Enamorado, Noemi; Zamora Crespo, Berta; Moreno
Ramos, Zaida Martinez De Aragon, Ana; Camacho Salas,
Ana; Quijada, Pilar; Barrio, Delia; Perez De La Fuente,
Ruben.

Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid

Introduccioén: La aciduria glutarica tipo 1(AG-1) es un
trastorno metabdlico hereditario con una prevalencia de 1

entre 100,000. Conlleva la acumulacion de acido glutarico
y otros metabolitos téxicos en el cerebro lo que afecta al
desarrollo neuroldgico del paciente.

Objetivos: Evaluar el impacto neurolégico de AG-1 en
pacientes pediatricos para identificar factores de riesgo de
secuelas neuroldgicas y neurocognitivas a largo plazo.

Metodologia: Se evaluaron 42 pacientes registrando
datos sociodemograficos, clinicos, genéticos y dietéticos. Se
realizaron exploraciones neuroldgicas, neurorradiolégicas y
neurocognitivas.

Resultados: El 71% fueron diagnosticados durante el
primer mes de vida, un 97,6% con confirmacion genética.
El 24% sufrieron crisis encefalopaticas, con un impacto
negativo en el desarrollo cognitivo, disminucion en las
habilidades motoras, comprensién y desarrollo del lenguaje.
Se detectaron déficits moderados en funciéon ejecutiva y
memoria de trabajo, junto con una variabilidad notable
en atencion, procesamiento de velocidad y habilidades
visuocognitivas en pacientes con y sin crisis encefalopaticas.
En las pruebas de neuroimagen, las alteraciones en
sustancia blanca y las lesiones en ganglios basales se
correlacionaron negativamente con el cociente intelectual
(Ql) y la inteligencia cristalizada.

Conclusion: Este estudio proporciona una visién
profunda de las complejidades asociadas con esta condicion
genética. A pesar de la alta tasa de diagndstico temprano,
los pacientes presentaron una notable variabilidad en
los fenotipos excretores y en su desarrollo neurolégico
y cognitivo, subrayando la diversidad de presentaciones
clinicas dentro de esta poblacién. Se destaca el impacto
significativo de las crisis encefalopaticas en el desarrollo
cognitivo y funcional de los afectados.

0-022

DEFECTOS DE AUTOFAGIA ASOCIADOS A
TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO
Y NEURODEGENERACION: COHORTE DE
PACIENTES BPAN (BETA-PROPELLER PROTEIN-
ASSOCIATED NEURODEGENERATION)

Baide Mairena, Heidy'; Pias Peleteiro, Leticia'; O'callaghan
Gordo, Mar'; Soliani, Luca? Soares, Marta®; Vico, Rosana’;
Martinez Del Val, Elena*; Mugica Barbosa, Otilia Martinez-°;
Garcia Oguiza, Alberto®; Amengual Gual, Marta’; Aznar,
Gema®, Gonzalez Rabelino, Gabriel Gonzalez Rabelino®;
Espésito, Jesica'; Yubero, Delia Yubero'; Diaz Osorio,
Yaiza'; De Oyarzabal Sanz, Alfonso'; Garcia-Cazorla,
Angels'; Darling, Alejandra’.

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; ?Istituto
delle Scienze Neurologiche, Bologna,; *Hospital Santa Maria,
Lisboa; *Hospital Universitario Fundacién Alcorcéon, MADRID;
SHospital Universitario de Cruces, Bizkaia; °Hospital de
Basurto - Osakidetza, Bilbao; "Hospital Universitario Son
Espases, Palma; ®Hospital del Mar, Barcelona; °Hospital
Pereira Roser, Montevideo.

Introduccion: La autofagia tiene un papel critico en el
mantenimiento de la homeostasis celular. Recientemente,
se han descrito defectos monogénicos de la autofagia,
incluyendo los asociados al gen WDR45 asociado a BPAN
(Beta- Propeller-Associated Neurodegeneration).

Objetivo: Describir las caracteristicas clinicas,
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bioquimicas, radiolégicas y genéticas, y demostrar los
defectos de la autofagia en pacientes BPAN.

Materiales y métodos: Estudio observacional, se
evaluaron datos clinicos, bioquimicos y radioldgicos. Se
analizaron fibroblastos de pacientes mediante Western Blot
e inmunofluorescencia.

Resultados: Se evaluaron 23 pacientes BPAN, 2/23
varones (0.5-18 afos). Principal sintoma al debut: retraso
del desarrollo asociado a: convulsiones febriles (n=4),
regresion del lenguaje (n=2) e hipotonia (n=2). La edad al
debut fue menor a 15 meses en la mayoria. El curso fue
variable, incluyendo diferentes grados de discapacidad
intelectual (23), epilepsia (9) y signos parkinsonianos (3).
Los pacientes mostraron anormalidades de la neuroimagen,
principalmente imagenes hipointensas en T2 y SWI en
sustancia nigra y globo palido. Todos presentaron variantes
de novo en el gen WDR45, con la excepcion de un caso
(madre portadora-mosaicismo). Los fibroblastos mostraron
alteraciones en los marcadores analizados, consistentes
con un defecto en la fase inicial del flujo autofagico (LC3BI/
Il ratio, LAMP1 y p62).

Conclusiones: Describimos una cohorte de pacientes
pediatricos BPAN, incluyendo dos varones, con un fenotipo
reconocible. Demostramos la presencia de biomarcadores
que confirman una alteracion en el flujo autofagico en
los pacientes afectos. La disfuncién de la autofagia
demostrada podria explicar el trastorno del neurodesarrollo
y la neurodegeneracion, que podria tener implicancias
terapéuticas.

0-023

DESCRIPCION DE UNA COHORTE DE PACIENTES
CON ATAXIA DE FRIEDREICH DE INICIO EN LA
EDAD PEDIATRICA

Lascano, Nazareno Juan; Pias Peleteiro, Leticia Diana;
O’callaghan Gordo, Maria Del Mar; Pineda Marfa, Mercé¢;
Ortez Gonzalez, Carlos Ignacio; Baide Mairena, Heidy
Suriel; Couto Lopez, Nuria; Martorell Sampol, Loreto; Cesar
Diaz, Sergi; Darling Lavin, Alejandra.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Objetivos: Describir una cohorte de 32 pacientes con
ataxia de Friedreich (AF) de inicio en la edad pediatrica, y
su seguimiento.

Material y método: Estudio descriptivo, retrospectivo.
Se revisaron historias clinicas de pacientes en seguimiento
en una unidad especifica.

Resultados: Un total de 32 pacientes fueron evaluados
(19 varones/13 mujeres), edad media 16 afios (rango: 8-27).
Presentacion de la enfermedad reportada por familias: 5
afios, por los profesionales: 7 afios, siendo el sintoma/signo
mas frecuente la “torpeza motora” y la “ataxia” o neuropatia
periférica respectivamente.

Del total, 30 pacientes presentaron expansiones (GAA)
patolégicas en el primer intrébn de cada alelo del gen
FXN. Dos pacientes presentaron una expansion anormal
combinada con una mutacién puntual en otro alelo. Del

Al diagnéstico, 2/3 de los pacientes tenian signos
de disfuncién de cerebelo, neuropatia y miocardiopatia.
Hallazgos relevantes fueron: neuropatia periférica (N=28),
escoliosis (N=27), arritmias (N=23), fatiga (N=13), hipoacusia
neurosensorial (N=2), retinopatia (N=1), diabetes (N=1). Del

total, 10 pacientes requirieron intervenciones.

Del total, 13 pacientes tienen un familiar afecto con la
misma condicion.

Conclusiones: La AF es una condicion sistémica,
progresiva y neurodegenerativa. Su inicio en la edad
pediatrica suele ser como una ataxia de inicio precoz, que
puede pasar desapercibida en los estadios iniciales. El
reconocimiento precoz, permitird un tratamiento holistico
precoz, asi como la incorporacion a ensayos clinicos
préximos.

0-024

DESARROLLO Y EVALUACION DE UNA PRUEBA
SANGUINEA PARA DETECCION DEL SINDROME
DE DEFICIENCIA DEL TRANSPORTADOR DE
GLUCOSATIPO 1 (GLUT1-DS): PRIMEROS CASOS
Y EXPERIENCIA

Fernandez Garcia, Miguel Angel'; Veldzquez Fragua,
Ramén'; Lépez Sobrino, Gloria'; Mendez Del Sol, Helena';
Rodriguez Fraga, Olaia’; Serrano Olmedo, Gema'; Bonet,
Josep?.

'Hospital Universitario La Paz,
Biosystems, barcelona.

Madrid; 2Metaphora

Introduccion: El sindrome de deficiencia del
transportador de glucosa tipo 1 (GLUT1-DS) esta vinculado
a alteraciones en el gen SLC2A1, codificante para dicho
transportador. La dieta cetogénica puede mejorar la epilepsia
y trastornos del movimiento asociados. El diagnostico es
complejo, no siempre existe hipoglucorraquia en LCR o
resultados genéticos concluyentes. Se ha desarrollado un
método diagndstico bioquimico que mide la disminucion de
la expresion de Glut1 en superficie de eritrocitos.

Objetivos: Validar la utilidad y rendimiento diagnéstico
de este nuevo test, METAgIut1®, autorizado para su
comercializacién en la Union Europea y puesto en marcha
en paises como Francia. Estudio piloto y pionero en un
centro terciario de Espana.

Métodos. Inclusidon prospectiva de pacientes con
criterios de diagnostico posible para GLUT1-DS. Extraccion
de sangre y envio para analisis cuantitativo de expresion
de Glut1 en superficie de eritrocitos circulantes mediante
citometria de flujo.

Resultados: A fecha de hoy, andlisis de 5 pacientes
candidatos, identificando primer paciente positivo: 12
afios, epilepsia, TDAH, torpeza motora y dificultades de
aprendizaje, portadora de variante de novo en SLC2A1
(p.Gly332Ser), no descrita previamente; el analisis mediante
METAgIut1® confirma un descenso significativo de la
expresion de Glut1 (-44%), compatible con el diagndstico de
GLUT1-DS. Se realizard una actualizacion de los datos y
casos clinicos a fecha de presentacién en congreso.

Conclusiones: METAgIut1® se presenta como un
método bioquimico rapido, fiable y eficaz para detectar
pacientes con GLUT1-DS, util incluso en casos con analisis
genético inconcluso, contribuyendo al diagndstico precoz y
potencial mejora del pronéstico con dieta cetogénica.
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0-036

NEURODEGENERACION ASOCIADA A LA PRO-
TEINA BETA-HELICE (BPAN): CARACTERIZACION
ELECTROENCEFALOGRAFICA DE UNA COHORTE
DE 16 PACIENTES

Alonso-Colmenero, lItziar; Rios Calderon, Amos; Baide
Mairena, Heidy; Pias, Leticia; Mari Vico, Rosana; Darling,
Alejandra.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: La BPAN esta causada por mutaciones
en el gen WDR45. Se caracteriza por retraso del
neurodesarrollo y epilepsia durante la infancia, seguidos de
deterioro progresivo con distonia y parkinsonismo.

Objetivos: Describirlos hallazgos electroencefalograficos
de la BPAN en una cohorte de 16 pacientes.

Material y métodos: Analisis cualitativo retrospectivo
de los registros electroencefalograficos (EEGs) realizados
durante el seguimiento.

Resultados: Fueron incluidos 20 registros obtenidos
entre 1-17 afios; 14 incluyeron suefo. El 95% de los trazados
presentaba una actividad cerebral desorganizada. El 93%
de los registros con suefio, carecia de grafoelementos
fisioldgicos caracteristicos. Se identificaron ritmos beta de
distribucion difusa tanto en vigilia como durante el suefio
en el 90% de los registros. Los hallazgos intercriticos (en
el 94% de los trazados) mostraron descargas epileptiformes
bilaterales y/o generalizadas en el 70% de los registros,
focales en el 15% y multifocales en el 10%. Su distribucién
presentaba predominio en areas anteriores y/o posteriores.
En 2 pacientes se identificaron hallazgos sugestivos de
estado epiléptico eléctrico durante el suefio. Se registraron
episodios criticos en un paciente, en forma de salva de
espasmo epiléptico seguido de crisis generalizada no motora
tipo ausencia.

Uno de los pacientes presentd hallazgos EEGs “atipicos”,
con estructuracion de la actividad cerebral normal tanto en
vigilia como durante el suefio y ausencia de ritmos rapidos.

Conclusiones: La BPAN en esta cohorte presenta rasgos
EEGs que combinan: actividad cerebral desorganizada
en vigilia y suefio, ritmos rapidos de distribucion difusa
y alteraciones epileptiformes intercriticas bilaterales y/o
generalizadas desde edades tempranas.

0-037

ADRENOLEUCODISTROFIA LIGADA A X:
¢CRONICA DE UN DIAGNOSTICO TARDIO
ANUNCIADO?

Pias-Peleteiro, Leticia'; Lascano, Nazareno Juan'; Ribeiro
Constante, Juliana'; Baide Mairena, Heidy Suriel'; Suarez
Lascano, Ana Belén'; Mufioz Cabello, Beatriz?; Martinez
Gonzalez, Marta®; Gomez Chiari, Marta'; Darling, Alejandra’;
Garcia Cazorla, Angels".

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla; *Complejo
Hospitalario Universitario de Albacete, Albacete.

Objetivos: Describir una serie de pacientes con
adrenoleucodistrofia ligada a X (ALD-X) con énfasis en la

forma de presentacion clinica, neuroimagen y tratamiento
indicado.

Material y método: Estudio descriptivo retrospectivo
de una serie de pacientes valorados en una unidad de
neurometabdlicas de un hospital de tercer nivel (afios 2021-
2024).

Resultados: Se valoran 20 varones, 18 de los cuales
presentan neurodesarrollo normal previo al debut clinico (1:
TEA, 1: retraso de lenguaje). La clinica de debut incluye crisis
epilépticas, alteraciones visuales, del habla y de la marcha,
con frecuencia precedido de alteraciones del aprendizaje,
conducta, motricidad fina y funciones visoespaciales. Tres
pacientes debutan con clinica de insuficiencia suprarrenal
(ISR), sin clinica neurolégica. Diez se diagnostican de ISR
al ampliarse estudio tras diagndstico. Ocho pacientes estan
asintomaticos, con diagnéstico a raiz de un familiar afecto.
Todos los pacientes presentan perfil bioquimico compatible
y estudio genético confirmado (variantes en hemicigosis en
ABCD1). En la neuroimagen el patron mas frecuente es la
afectacion del esplenio y posterior. En 5 pacientes se realiza
trasplante de progenitores hematopoyéticos, y 15 reciben
actualmente leriglitazona.

Conclusiones: En muchos casos el diagnostico se
produce cuando la enfermedad ya presenta una extensa
afectaciéon de sustancia blanca, sin posibilidad de ofrecer
TPH. Son frecuentes las alteraciones visoespaciales y
de rendimiento escolar precediendo las manifestaciones
neurolégicas mas evidentes. La insuficiencia suprarrenal
puede preceder la clinica neurolégica o estar presente a
nivel subclinico al momento del diagndstico. La estrategia
de cribado neonatal podria brindar una oportunidad de
tratamiento precoz en los casos indicados.

0-038

REVISION DE 3 PACIENTES CON DEFICIT DEL
TRANSPORTADOR DE HORMONA TIROIDEA
CEREBRAL MCT8: VARIABILIDAD FENOTIPICA Y
BIOQUIMICA

Benitez Provedo, Cristina; Ballara Petitbo, Maria;
Lamagrande Casanova, Nuria; Navarro Lopez, Ignacio
Javier; Guillén Onandia, Ingrid; Oyaga De Frutos, Elena;
Lépez Marin, Laura; Bernardino Cuesta, Beatriz; Ortiz
Cabrera, Valentina; Duat Rodriguez, Anna.

Hospital Universitario Nifio Jesus, Madrid.

Introduccion: El sindrome de Allan-Herndon-Dudley
(SAHD) o mutacion del transportador de hormonas tiroideas
cerebral (MCT8) es un trastorno ligado X (mutacion en
SLC16A2) y suele producir un sindrome neurolégico
grave desde los primeros meses, con un perfil tiroideo
caracteristico.

Objetivo: Describir 3 pacientes con este sindrome con
diferentes fenotipos y perfiles tiroideos.

Resultados: Paciente 1, vardn con alteracion de la
coordinacion central y retraso severo de la mielinizacion,
estudio tiroideo a los 5 meses normal (TSH, T4L, T3). Exoma
compatible con déficit MCT8. Nuevo perfil tiroideo a los 12
meses con las alteraciones caracteristicas ya presentes
(aumento de T3 y del cociente T3/T4L, disminucién de T4L
y T3 reversa). Paciente 2, varon con retraso del desarrollo,
hipotonia y leucoencefalopatia difusa con evoluciéon a
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tetraparesia mixta y epilepsia. A los 5 afios se revisa perfil
tiroideo realizado a los 18 meses e interpretado como
normal en el que aparecia elevacion T3, disminucion de T4
y elevacion TSH compatible con alteracion de transportador
MCT8, que se confirma genéticamente. Paciente 3,
varén con discapacidad intelectual y autismo con exoma
compatible con déficit MCT8. TSH, T4L y T3 normales pero
con elevacion de T3L y cociente T3L/T4L, T3r limite bajo.

Conclusiones: En el SAHD existe un espectro fenotipico
amplio. Se debe sospechar en varones con cuadros
neurolégicos graves y retraso importante de la mielinizacion,
pero también en ftrastornos del neurodesarrollo como
discapacidad intelectual y autismo. Existen casos en los que
el perfil tiroideo sera normal, y habra que solicitar estudios
mas especificos (T3L, T3r).

0-039

MANEJO MULTIDISCIPLINAR Y TRATAMIENTO EN
PACIENTES TANGO2

Ortufio, Belén'; Saquella, Georgia'; Meavilla, Silvia'; Garcia-
Cazorla, Angelsﬂ; Sardina, Lola?; Eiris Complejo, Jesus?;
Martinez-Salcedo, Eduardo*; Toledo, Laura%; O' Callaghan,
Mar'; Nascimiento, Andrés'; Darling, Alejandra’; Carrera,
Laura'; Ortez, Carlos'; Julia, Natalia'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Perpetuo Socorro y Materno-Infantil, Badajoz;
3Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela,
Santiago de Compostela; “Hospital Universitario Virgen de
la Arrixaca, Murcia; °Hospital Universitario Insular de Gran
Canaria, Las Palmas de Gran Canaria.

Introduccion: La deficiencia por TANGO2 (Transport
and Golgi organization 2) es una enfermedad genética rara
causada por variantes patogénicas en el gen TANGO2,
alterando la funcién del aparato de Golgi. Se caracteriza
por retraso en el neurodesarrollo, epilepsia, ataxia,
hipotiroidismo, episodios de rabdomiolisis y arritmias.

Objetivos: Caracterizar a pacientes afectos de TANGO2,
y plantear el manejo multidisciplinar como forma de mejorar
la calidad de vida y supervivencia.

Material y Método: Estudio descriptivo observacional
de pacientes diagnosticados genéticamente de TANGO2,
mediante revisién de historia clinicas.

Resultados: Se reportaron 13 pacientes con edad
al debut de 4 meses a 4 afios. La clinica al debut mas
frecuente fue el retraso en el neurodesarrollo (n=5) y el
100% de los pacientes presentan dificultades para articular
el lenguaje. El 54% presentan epilepsia, y el 69% presentan
una paraparesia espastica conocida. El 54% presentan
hipotiroidismo. Un 69% han presentado algin episodio de
rabdomidlisis aguda, presentando un empeoramiento global
posterior. Un 38% presentan QT largo entre episodios.
Actualmente 3 pacientes han fallecido por causa cardiaca.

Conclusiones: La identificacion de pacientes afectos de
TANGO2 permite ofrecer enfoques terapéuticos especificos,
como la vitamina B5 y un adecuado manejo cardioldgico
para prevenir arritmias, alargando asi la esperanza de vida y
mejorando la calidad de vida.

Patologia Neurovascular y
Patologia Sistémica

0-025

CREACION Y ESTUDIO DE FIABILIDAD DE LA
ESCALA PEDRACE EN EL ICTUS PEDIATRICO

Turdn VidAas, Eulalia!; Gonzalez Alvarez, Veronica?;, Garcia
Puig, Montserrat®; Camos Carreras, Maria*; Rodriguez
Palmero, Agusti®; Felipe Rucian, Ana®; Aznar Lain, Gemma’;
Coca Fernandez, Elisabet'; Jiménez Fabrega, Francesc
Xavier®; Pérez De La Ossa, Natalia®.

"Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona; ?Hospital
Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; *Corporacié
Sanitari Parc Tauli, Sabadell; *Hospital Universitari Doctor
Josep Trueta, Girona; *Hospital Universitari Germans Trias
i Pujol, Badalona; SHospital Universitari Vall d’Hebrén,
Barcelona; "Hospital del Mar, Barcelona; SSistema
d'Emergencies Mediques de Catalunya, Barcelona.

Introduccion: El infarto isquémico es una de las causas
mas frecuentes de discapacidad en nifios. Una escala clinica,
adaptada a los nifios, para detectar de forma precoz a los
pacientes candidatos a tratamientos agudos de reperfusion
puede facilitar el manejo de estos pacientes. Por eso, hemos
creado una version pediatrica de la escala RACE.

Objetivo: Determinar la fiabilidad de la escala PedRACE
realizada por diferentes profesionales, comparandola con
la escala PedNIHSS, y evaluar su utilidad para identificar
obstrucciones de gran vaso.

Material y métodos: Estudio prospectivo (febrero
2022 a junio 2023), con pacientes en los que se activo el
Cadigo Ictus pediatrico en Catalufia (2 a 18 afios). Se utilizd
PedRACE por personal médico (emergencias, urgencias y
neuropediatras) en entornos prehospitalarios y hospitalarios.
Se compararon las puntuaciones obtenidas por personal
de emergencias y urgencias con las obtenidas por
neuropediatria, y se correlacionaron ambas puntuaciones
con la escala PedNIHSS.

Resultados: Se incluyeron 50 pacientes, 54% varones,
con una edad media de 10.55 +/- 4.47 afios. Se encontro
una buena correlacién entre la escala PedRACE vy la
escala PedNIHSS, tanto cuando ésta fue realizada por
neuropediatria (coeficiente de correlacion de Spearman
0.852, p<0.001), como por médicos del SEM o pediatras de
urgencias (coeficiente 0.781, p<0.001); ademas, se encontrd
una asociacion estadisticamente significativa entre una
puntuacién PedRACE = 5 y la presencia de una oclusion de
gran vaso.

Conclusiones: La escala PedRACE parece ser una
herramienta fiable en la identificacion de oclusiones de
gran vaso en nifios, mostrando una alta correlaciéon con
PedNIHSS.
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0-026
CARACTERIZACION DE UNA COHORTE DE
PACIENTES CON ICTUS ISQUEMICO PERINATAL

Visa Refé, Nuria'; Arqué, Gloria?; Purroy, Francisco;
Paredes Carmona, Fernando'.

"Hospital Universitari Arnau de Vilanova, Lleida; ?IRB Lleida,
Lleida.

Introduccién: El ictus isquémico arterial neonatal
(PAIS), afecta a 1:2300 recién nacidos vivos y se estima que
>50% presentan alguna secuela neuroldgica.

Objetivos: Comprender el impacto funcional de las
lesiones cerebrales por PAIS durante el desarrollo del
cerebro, para abordar cuestiones de prondstico a largo plazo
sobre las diferencias individuales en el desarrollo cognitivo,
emocional y social.

Material y métodos: Estudio retrospectivo, descriptivo y
observacional de una serie de pacientes con ictus perinatal de
nuestro centro. Se revisaron los datos clinicos, radiolégicos
y de seguimiento, analizando de forma mas exhaustiva los
pacientes con PAIS.

Resultados: Se recogieron un total de 80 pacientes con
ictus perinatal, de los cuales, 24 estaban afectos de PAIS.
La presentacion clinica fue en forma de crisis en el 33.3%
y con trastorno motor en el 54.1%. Su localizacién fue de
predominio izquierdo (45.8%), de la arteria cerebral media
(79.2%), subcortical (75%) y un 33.3% tenian afectacion
de los ganglios basales y la capsula interna. Entre las
secuelas analizadas, un 41.6% presentaba epilepsia, el
66.6% paralisis cerebral, el 33.3% trastorno de lenguaje y
25% trastorno de conducta. A un total de 11 pacientes se
practicaron estudios neuropsicoldgicos.

Conclusion: La incidencia de epilepsia en nuestra
muestra es superior a la reportada en otras series. Ampliar
los analisis exhaustivos de neuroimagen y pruebas
neuropsicolégicas podrian ser Utiles para poder determinar
con mas precision las posibles secuelas neurolégicas ante
un paciente con ictus perinatal e implementar medidas de
estimulacion mas eficientes.

0-027

MANIFESTACIONES NEUROLOGICAS DEL
SINDROME ANTIFOSFOLIPIDO. A PROPOSITO DE
4 CASOS CLIiNICOS

Martinez Del Val, Elena'; Martin Moreno, Ana'; De La
Torre Martin, Lydia'; Sabir, Kawtar'; Gonzalez Perez,
Marta'; Garcia Cardaba, Luis Miguel?; Garcia Pérez, Maria
Asuncion'; Martinez Granero, Miguel Angel'; Bermejo
Arnedo, Ignacio’.

'Fundacion Hospital Alcorcon, Alcorcon; 2Hospital de la
Zarzuela, Madrid.

Introduccion: El sindrome antifosfolipido (SAF) es un
trastorno autoinmune caracterizado por eventos tromboticos
asociados con anticuerpos antifosfolipido persistentes.
La localizacion mas habitual de la trombosis es a nivel de
la circulacion cerebral. Sin embargo, el espectro clinico
abarca manifestaciones neurolégicas no incluidas en los
criterios, y que no siempre pueden explicarse por un estado

protrombodtico, sino por efecto directo inmunomediado.

Objetivos: Revisar las manifestaciones neurolégicas del
SAF en nuestro Hospital.

Resultados: Caso 1: Chica que a los 13 afios presenta
corea generalizada, RM normal. A los 16 afos presenta
miastenia gravis con anticuerpos antiAchR. En su evolucion
desarrolla migrafia, lesiones de sustancia blanca subcortical,
abortos y valvulopatia mitral. Caso 2: chica de 13 afios en
seguimiento por migrafias, que comienza con clinicade HTIC
debido a trombosis venosa. Caso 3: chica de 15 afios que
debuta con una hemicorea izquierda asociada a isquemia de
ACM derecha en contexto de endocarditis de Libman-Sacks
en valvula mitral. Asocia calcificaciones de ganglios basales.
Presenta elevacion de la firma de interferén. Caso 4: nifia de
5 afios con papiledema en contexto de HTIC por meningitis
aséptica, lesiones urticariformes con el frio, con variante en
NRLP3 (sindrome CAPS). Todas las pacientes presentaron
triple positividad persistente para SAF.

Conclusiones: A pesar de que la trombosis vascular es
la principal caracteristica del SAF podemos observar otro
tipo de manifestaciones como corea, migrafia, miastenia
gravis, lesiones de sustancia blanca o papiledema, que nos
deben plantear el SAF en el diagnostico diferencial.

0-028

ARTERIOPATIAS: CAUSA MAS FRECUENTE DE
ICTUS ISQUEMICO EN PEDIATRIA

Folch Benito, Marta; Felipe Rucian, Ana; Gémez Andrés,
David; Maya Ruiz, Alfons; Vazquez Mendez, Elida; Delgado
Alvarez, Ignacio.

Hospital Universitari Vall d'"Hebrén, Barcelona.

Introduccion: Una de las principales etiologias de ictus
isquémico en pediatria son las arteriopatias, suponiendo un
reto tanto diagnéstico como terapéutico.

Objetivos: Describir las diferentes etiologias de los
ictus arteriales isquémicos (lAl) pediatricos, analizando
especificamente las arteriopatias.

Material y métodos: Estudio observacional, descriptivo
y retrospectivo de pacientes con IAl (1mes-18aios),
atendidos en un hospital terciario de 2016-2023. Evaluacion
de las diferencias entre los casos de IAl por arteriopatia
vs otras etiologias, y descripcion de los diferentes tipos de
arteriopatias.

Resultados: 32 pacientes (edad media 7afios). Nifios
63%. Cardioembdlicos 6/32. Etiologias mas frecuentes en los
no cardioembolicos (26/32): 8/26 Moya-Moya, arteriopatia
cerebral focal inflamatoria (FCA-i) 6/26, diseccion 4/26 (50%
no-traumatica), idiopaticos 3/26, sospecha de displasia
fiboromuscular genética 2/26, arteritis infecciosa 1/26,
vasoespasmo 1/26, vasculopatia lenticuloestriada 1/26.
La clinica principal fue el déficit motor (hemiparesia) en el
62.5%. La cefalea estaba presente en el 31%, siendo mas
frecuente en los pacientes con arteriopatia. Recibieron
tratamiento revascularizador con trombectomia mecanica 5
(2 arteriopatias, 2 cardioembdlicos, 1 idiopatico) y rTPA 2 (1
arteriopatia, 1 cardioembdlico). Todas las FCA-i recibieron
tratamiento combinado con glucocorticoides y AAS.

Conclusiones: La FCA-i junto al Moya-Moya son
la causa mas frecuente de IAl pediatrico. La AAS es
el tratamiento habitual en ambas. La combinacién con
glucocorticoides en la FCA-i esta cada vez mas establecida,
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asociandose a menor severidad-recurrencia. Las técnicas
de revascularizacion son seguras en la FCA-i y se deberia
extender su uso en la poblacion pediatrica.

0-029

MANIFESTACIONES NEUROLOGICAS AGUDAS EN
EL CONTEXTO DE INFECCION POR MYCOPLASMA
PNEUMONIAE: DESCRIPCION DE 10 CASOS

Bernadd Fonz, Raquel; Gorria Redondo, Nerea; llundain
Lopez De Muniain, Andrea; Barrenechea Garcia, Irene;
Porteros Porras, Silvia; Sanchez Duran, Miguel Angel;
Mateos Torre, Pablo; Aguilera Albesa, Sergio.

Hospital de Navarra, Pamplona.

Introduccion: La infeccion por Mycoplasma pneumoniae
(MP), comun en edad pediatrica, puede causar sintomas
neurologicos centrales y periféricos en el 0,1% de los casos.

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas, de
neuroimagen y tratamiento de los casos con patologia
neuroldgica aguda asociados a MP.

Material y métodos: Estudio retrospectivo de los casos
en un hospital de tercer nivel recogidos en los ultimos 15
afos.

Resultados: Se encontraron 10 casos con diagndstico
de: hipertension intracraneal y papiledema (3), uno de
ellos con lesion focal desmielinizante; EMAD (2), una con
hemidistonia aguda y necrosis estriatal; encefalitis limbica
(1); ataxia y opsoclono (1); MOGAD con lesién talamica
derecha y anticuerpos anti-MOG en sangre y LCR (1);
status febril (1); paralisis facial periférica unilateral (1). La
edad media fue de 6,5 afios (2-13). En 6/9 se constataron
lesiones inflamatorias cerebrales en RM. Todos mostraron
IgM sérica positiva, en tres se constaté MP en nasofaringe
y ninguno mostré IgM-MP en LCR. Todos recibieron
tratamiento con macrolidos; corticoides en siete; en cuatro
se asociaron inmunoglobulinas. Los casos con diagnéstico
de pseudotumor cerebri respondieron favorablemente a
acetazolamida. La evolucién fue favorable al alta en todos,
con epilepsia y hemiparesia leve secuelar en dos.

Conclusiones: EI MP puede ser un factor
desencadenante de eventos neurolégicos agudos con
variabilidad en la clinica y en la edad de presentacion, sin
signos de infeccidn activa, por lo que es importante incluir su
estudio en la bateria de pruebas diagnédsticas. El tratamiento
con corticoides e inmunoglobulinas puede ser eficaz, aunque
individualizado.

0-030

ACV Y NF1 ;DEBEMOS REALIZAR CRIBADO
SISTEMATICO DE VASCULOPATIA CEREBRAL EN
PACIENTES CON NF1?

Vazquez I\/Iartin, Selma'; Garrote Molpeceres, Rebeca’;
Gonzalez Alvarez, Verénica?; Castro Rey, Margarita'; Anton
Lépez, Jordi?; Cancho Candela, Ramond.

"Hospital Clinico Universitario, Valladolid; ?Hospital Sant
Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; *Hospital Universitario
Rio Hortega, Valladolid.

Se presentan dos casos de ACV en pacientes NF1 para
ilustrar complicaciones vasculares prevenibles.

CASO 1: Mujer 14 meses con monoparesia braquial
derecha aguda en contexto infeccioso. MCL multiples en
tronco. TC craneal: ACV extenso hemisférico izdo. Angio
TC: reduccion de calibre de ACI intracraneal izda a nivel de
sifon carotideo. AngioRM cerebral: hiperseinal cortical izda
en territorios ACA y ACM, ADC disminuido y atrofia difusa
ipsilateral junto a oclusion subtotal de ACI intracavernosa
supraclinoidea que se recanaliza en su trayecto posterior.
Recibe AAS y levetiracetam y se envia a CSUR para terapia
de revascularizacion ante progresion radiolégica compatible
con Moya-moya. Variante patogénica c.1278G>A gen NF1

CASO 2: Varén 2 afos, MCL, macrocefalia, asimetria
manipulativa y equinismo leve derecho. Tras diagndstico de
gripe A, hemiparesiaaguda derecha de 24 horas de evolucion.
TC craneal: lesion isquémica establecida en territorios de
ACA y ACM izdas. AngioRM: alteracion de sefial en difusion
en dichos territorios, posible trombo ACI izda a su paso por
seno carotideo. AngioTC: hipoaflujo de ACI desde su origen.
RM pared vascular: doble luz compatible con diseccion ACI
izda extensa incluyendo porcién intracraneal. Desestimada
terapia endovascular. Recibe AAS, terapia rehabilitadora.
Variante patogénica ¢.6891_6892dup exdn 47 gen NF1

Conclusion: es conocido el riesgo de vasculopatia
cerebral en pacientes NF1 tales como estenosis segmentaria
progresiva (Moya-Moya) asi como aneurismas, diseccion
de la pared vascular y otras malformaciones vasculares.
Aunque infrecuentes, debido a la elevada morbimortalidad
asociada a ACV secundarios seria recomendable su cribado
sistematico.
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Patologia Autoinmune del
Sistema Nervioso

0-031

APROXIMACION DIAGNOSTICA DE LOS
CEREBRAL PALSY MIMICKERS. SERIE DE CASOS
DE AICARDI-GUTIERES

Bermejo Arnedo, Ignacio; Garcia Pérez, Asuncion; Martinez
Del Val, Elena; Martin Moreno, Ana; Sabir, Kawtar; Martinez
Granero, Miguel Angel.

Fundacion Hospital Alcorcon, Alcorcén.

Introduccion: El sindrome de Aicardi-Goutieres (SAG)
es una encefalopatia inmunomediada con base genética.
Constituye un grupo de trastornos caracterizados por
elevacion de niveles de interferdn alfa. Las manifestaciones
neuroldgicas suelen aparecer en el primer afo de vida,
asociando microcefalia, espasticidad, distonia, crisis
epilépticas y retraso del desarrollo. Se han identificado 7
genes responsables.

Casos clinicos: Presentamos 3 casos de SAG
diagnosticados en nuestro centro.

Caso 1: Nifia de 5 meses con hipertonia y episodios
de sobresalto. Inicialmente destaca aparicion de linfocitos
vacuolados en sangre, signos de leucodistrofia en
resonancia magnética (RM) craneal y actividad epiléptica
focal centro-temporal izquierda. El exoma dirigido a
leucodistrofias detecta una mutaciéon en homocigosis de
TREX1, confirmando diagnéstico a los 5 afios.

Caso 2: Nifia de 2 meses con microcefalia y retraso
del desarrollo. Hermana del caso 1. Presenta tetraparesia
espastica, distonia, microcefalia, crisis epilépticas,
hiperekplexia e hipotiroidismo. Diagnéstico a los 3 afios,
dirigido por la mutacion de su hermana.

Caso 3: Nifio de 8 meses con retraso motor. RM craneal
normal, electroencefalograma inicialmente normal con
posterior aparicion de espasmos sin hipsarritmia, elevacion
de neopterina en LCR vy firma de interferéon elevada en
sangre. Se confirma diagndstico de SAG con mutacion en
IFIH1 e inicia tratamiento con baricitinib.

Conclusion: El estudio de paralisis cerebral sin causa
perinatal evidente debe incluir RM craneal, screening
metabdlico completo incluyendo pterinas en LCR y priorizar
estudio genético temprano para realizar diagnéstico precoz
de este tipo de entidades, como el SAG, que pueden
beneficiarse de tratamiento con inhibidores de quinasa
janus.

0-032

PLASMAFERESIS EN PATOLOGIA NEUROLOGICA
EN LA EDAD PEDIATRICA

Pombrol Cruz, Maria Esmeralda; Mosquera Fernandez,
Pablo; Gémez-Pastrana Pau, Irene; Camacho Salas, Ana;
Belda Hofheinz, Silvia; Nufiez Enamorado, Noemi; Simoén
De Las Heras, Rogelio.

Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid.

Introduccion: La plasmaféresis es una técnica de
depuracién extracorpoérea, que se utiliza en un creciente
grupo de patologias neuroldgicas en las que se supone que
la autoinmunidad puede desempefiar un papel importante
en la patogénesis de la enfermedad.

Objetivos: Describir las indicaciones y complicaciones
de la plasmaféresis en pediatria en los pacientes con
patologia neuroldgica de nuestro centro.

Material y método: Analisis retrospectivo de datos de
paciente pediatricos con patologia neuroldgica tratados con
plasmaféresis en nuestro hospital entre 2010 y 2023.

Resultados: Se recogieron en total 14 pacientes. De
ellos, se presentan tres casos de encefalitis autoinmune por
anticuerpos anti-NMDA, tres de otras encefalitis de probable
origen autoinmune, dos de Miastenia Gravis, dos casos
de Sindrome de Guillain-Barré, un caso de polineuropatia
sensitiva motora cronica, uno de encefalopatia aguda
necrotizante, uno de encefalomielitis aguda diseminada y
uno de encefalomielorradiculitis por enterovirus. Se
realizaron entre 1y 10 sesiones por paciente, intercambiando
entre 1y 2 veces la volemia , con sesiones diarias o a dias
alternos y mediante via central femoral o yugular. No hubo
complicaciones graves que obligaran a detener la técnica,
5 pacientes presentaron complicaciones leves. Todos
recibieron tratamiento previo con corticoides, 10 pacientes
recibieron tratamiento previo con GGIV y 10 requirieron
otros tratamientos inmunomoduladores posteriormente. 7
paciente se recuperan sin secuelas o con secuelas leves, 7
desarrollan secuelas moderadas-graves.

Conclusiones: La plasmaféresis es una técnica eficaz
y segura en el tratamiento de patologias neurolégicas en
pediatria y es de utilidad en un amplio grupo de patologias.

0-033

CAMINO HACIA EL DIAGNOSTICO DE MOGAD
EN PEDIATRIA, CUANDO LOS RECURSOS SON
LIMITADOS

Pérez Vidarte, Florencia; Mordn, Aroldo; Pedemonte,
Virginia; Rosas, Melania; Baltar, Federico; Cerisola, Alfredo;
Gonzalez, Gabriel.

Centro Hospitalario Pereira Rossell, Uruguay.

Las patologias desmielinizantes son un espectro de
enfermedades inmunomediadas que afectan al sistema
nervioso central dentro de las que se destaca las mogopatias.
La clinica e imagen es pluriforme. El tratamiento se basa en
inmunoterapia. El prondstico es favorable en la mayoria de
los casos, pero pueden presentar recaidas.

Objetivo: Describir las caracteristicas clinicas,
tratamientos y evolucion de 9 nifios con diagndstico de
MOGAD.

Se trata de un estudio observacional, descriptivo,
retrospectivo, tipo reporte de casos, basado en la revision
de las historias clinicas de nueve pacientes con criterios
compatibles con MOGAD vy actualizaciones.

Se incluyeron nueve pacientes con clinica e
imagenologia compatible con sindromes desmielinizantes
agudos y ac-antiMOG positivos, para la busqueda de
anticuerpos se utilizé ensayo basado en células prefijadas,
en todos los casos el estudio de neuroimagen utilizado
fue la resonancia magnética de craneo con enfoque de
orbita y médula total con contraste, se descartaron otras
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causas infecciosas, y otras etiologias desmielinizantes. Los
fenotipos presentados fueron: encefalomielitis diseminada
aguda, mielitis transversa longitudinalmente extensa,
espectro de neuromielitis dptica y encefalitis. Ocho de los
nifos recibieron tratamiento agudo con corticoides, con
buena respuesta en la mayoria de los casos, dos nifios
presentaron brotes y dos de los nifios tuvieron recaida,
estos Ultimos requirieron tratamiento de mantenimiento a
largo plazo, al igual que uno de los nifios que debutd con
clinica severa.

Comentarios: MOGAD es una entidad desmielinizante,
emergente, con un amplio espectro de manifestaciones
y fenotipos clinicos. Requiere un alto indice de sospecha,
existiendo un biomarcador especifico y sensible.

0-034

CARACTERISTICAS DE LOS PACIENTES PEDIA-
TRICOS CON ENFERMEDADES NEUROLOGICAS
QUE RECIBEN TRATAMIENTO CON PLASMAFIL-
TRACION EN CUIDADOS INTENSIVOS

Montiel Rey, Ana'; Brincau Garcia, Francisco Javier?
Herrera, Laura?, Solana, Maria José? Sanchez, Amelia?;
Chacén, Almudena?; Garcia Uzquiano, Rocio?;, Miranda,
Maria Concepciéon?, De Castro Castro, Pedro?; Vazquez
Lopez, Maria?.

"Hospital Universitario Rey Juan Carlos, Méstoles; 2Hospital
General Universitario Gregorio Marafién, Madrid.

La plasmafiltracién o terapia de recambio plasmatico
(TRP) es una intervencidon que permite retirar sustancias
patolégicas en el plasma, reemplazarlo por un fluido
adecuado y retornarlo en conjunto con el componente
celular de la sangre. Su uso ha aumentado por los avances
en el conocimiento de la fisiopatologia de las enfermedades
neuroldgicas. Presentamos nueve casos en los que se ha
utilizado para el manejo de distintas entidades neurolégicas
pediatricas

Se realizd una revisidn retrospectiva de los pacientes
con entidades neuroldgicas que ingresaron en la Unidad
de Cuidados Intensivos Pediatricos de un hospital terciario
entre 2017 y 2023 y que precisaron plasmafiltracién. Se
recogieron datos demograficos, antecedentes personales,
diagndstico, tratamientos recibidos, etc.

De los pacientes que recibieron TRP, cinco eran
mujeres y cuatro varones, con una mediana de 7,5 afios. La
indicacion fue sospecha de encefalitis autoinmune en tres
casos, Guillain-Barré en dos, brote de esclerosis multiple
corticorrefractaria en dos y sospecha de componente
autoinmune por evolucion atipica en paciente con Charcot-
Marie-Tooth (CMT). Previo a la TRP, dos pacientes recibieron
corticoides, dos inmunoglobulinas y cinco recibieron ambos.
Recibieron 5-7 recambios en un ciclo, sin efectos secundarios
importantes. La mejoria inicial fue moderada excepto en dos
pacientes (caso de CMT, un caso de encefalitis), en quien no
se objetivd respuesta. El score de Rankin modificado medio
postratamiento fue de 3.

La TRP se debe considerar en los pacientes con
entidades neuroldgicas, especialmente con componente
autoinmune. Es un tratamiento seguro y eficaz y el grado de
mejoria varia segun la etiologia.

0-035

ESCLEROSIS MULTIPLE EN PEDIATRIA NUESTRA
EXPERIENCIA EN LOS ULTIMOS ANOS

Pérez Sebastian, Isabel; Martinez Cayuelas, Elena; Losada
Del Pozo, Rebeca; Moreno Vinues, Beatriz; Orviz Garcia,
Aida; Moreno Torres, Irene; Rodrigo Moreno, Maria.

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid.

Introduccion: La esclerosis multiple (EM) es una
enfermedad desmielinizante autoinmune con un gran
avance en el manejo terapéutico en las ultimas décadas.
La presentacion en edad pediatrica es infrecuente lo que
dificulta el estudio de los nuevos farmacos.

Objetivo: Presentamos nuestra serie de casos en
los Ultimos 8 afos con el objetivo de compartir nuestra
experiencia clinica.

Material y método: Estudio observacional retrospectivo
revisando las historias clinicas de pacientes seguidos en la
consulta de esclerosis multiple con debut en edad pediatrica
en un hospital terciario.

Resultados: Se recogieron un total de 5 casos de los
cuales una proporcidon 4:1 en sexo femenino. Con debut
entre los 12 y los 17 afios. La mayoria 3:2 con clinica inicial
sensitiva y compromiso medular. Actualmente 2 pacientes
estan en tratamiento con fingolimod, una con ocrelizumab,
otro con ofatumumab y otra sin tratamiento.

Conclusiones: En los Ultimos afios ha surgido evidencia
convincente de que los procesos bioldgicos involucrados en
la EM se comparte en gran medida en todas las edades. Ha
habido importantes desafios de reclutamiento en ensayos
pediatricos. Creemos importante compartir la experiencia
clinica de estos pacientes dado que son pacientes con
mayor riesgo de discapacidad por el tiempo de progresion
y por la agresividad. Los nuevos farmacos suponen un
reto en el manejo a largo plazo por las implicaciones en
inmunosupresion y un desafio en la practica clinica debido a
la falta de evidencia.

0-076

FENOTIPOS SEVEROS EN MOGAD: ;TORMENTA
DE CITOQUINAS?

Olivé-Cirera, Gemma'; Torrents, Carme?; ltzep, Deborah?;
Petanas, Joan?; Garcia-Catalan, Maria Jesus?, Escofet,
Conxita?; Roche, Ana?; Armangué, Thais?.

"Hospital Clinic de Barcelona/ Hospital Parc Tauli, Barcelona;
2Corporacié Sanitari Parc Tauli, Sabadell; *Hospital Sant
Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion/Objetivo: El espectro clinico-radiologico
de las enfermedades asociadas a los anticuerpos contra la
glicoproteina del oligodendrocito asociado a la mielina(MOG)-
(MOGAD) es muy amplio. Aunque las presentaciones
clinicas mas comunes son desmielinizantes también se ha
descrito encefalitis cortical con edema cerebral maligno.
Los episodios agudos suelen responder a inmunoterapia de
primera linea.

Métodos: Revision de pacientes pediatricos de un
hospital de tercer nivel con MOGAD severo que no responder

primera linea.
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Resultados: Desde 2014 a 2024 se identificaron 58
pacientes con enfermedad desmielinizantes y sospecha
encefalitis autoinmune seguidos en nuestra unidad, de los
cuales 7 fueron positivos para MOG con un amplio espectro
fenotipico, 2 (30%) presentaron un debut sin respuesta a
tratamientos de primera linea. El primer paciente debutd
con un estatus epiléptico superrefractario (FIRES) con
lesiones talamicas en la RM cerebral que no respondié a
corticoides, inmunoglobulinas ni plasmaféresi, requiriendo el
uso de Anakinra (monoclonal anti-IL1) . El segundo paciente
debuté con una encefalitis cortical con edema cerebral
maligno que no respondi6 a corticoides, inmunoglobulinas ni
plasmaféresi, requiriendo el uso de Tocilizumab (monoclonal
anti-IL6).

Conclusiones: En este estudio describimos dos
fenotipos severos dentro de los MOGAD sin respuesta a
las terapias habituales. Se plantearon monoclonales contra
citoquinas debido a que hay estudios que observan un
perfil elevado dentro de los MOGAD, en concreto niveles
elevados de IL-6 en la fase aguda. Como se ha propuesto
en la literatura, los tratamientos anti-IL6 deben plantearse
en casos severos que no responden a la inmunoterapia de
primera linea.

0-077

ENCEFALITISAUTOINMUNE PORANTICUERPOS
ATiPICOS

Battistino Zanutigh, Valentina'; Farifia Jara, Maria Violeta';
Antomil Guerrero, Beatriz'; Gonzalez Alvarez, Veronica’;
Delgadillo Chilavert, Verdnica'; Olivé-Cirera, Gemma?; Chen,
Li Wen?; Fonseca, Elianet'; Cantarin, Verénica®, Vazquez
Lépez, Maria*; Lopez-Laso, Eduardo®; Jiménez Iniesta,
Esther®; Diaz Gomez, Maria Asuncién’; Turdn Vifias, Eulalia’;
Medina Martinez, Inmaculada®;, Caballero, Eva? Martinez
Hernandez, Eugenia?; Dalmau, Josep?; Armangué, Thais'.
'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Clinic de Barcelona, Barcelona; *Hospital del Nifio
Jesus, Madrid; “Hospital General Universitario Gregorio
Marafién, Madrid; °Hospital Universitario Reina Sofia,
Cordoba; *Hospital Torrecardenas, Almeria; "Hospital de la
Santa Creu i Sant Pau, Barcelona; Hospital Universitario
Virgen de las Nieves, Granada.

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas,
evolucion y pronéstico de pacientes pediatricos con
encefalitis autoinmune (EAI) por anticuerpos atipicos.

Métodos: Estudio prospectivo multicéntrico, observacio-
nal de revision de casos de EAI, excluyendo encefalitis por
antiNMDAR y antiMOG.

Resultados: De un total de 732 pacientes con sospecha
clinica de EAI, 152 (21%) tienen anticuerpos asociados:
53 NMDAR, 73 MOG, 11 antigenos desconocidos de
superficie neuronal y 15 anticuerpos atipicos. De estos
ultimos, son 6 mujeres (40%) y la edad media es de 5 afios
(IQR4-11). Se incluyen 3 Hu, 1 GABA-AR, 1 mGIuR5, 2
GFAP, 3 GAD65, 2 ZSCAN1, 1 mGIuR2, 1 AQP4, 1 GIyR
(563% no incluidos en test comerciales). Al debut, las
manifestaciones mas frecuentes fueron ataxia (8), crisis
epilépticas (7) y trastornos psiquiatricos-conductuales (6).
La RM cerebral fue normal en 5 pacientes; las alteraciones
mas frecuentes fueron lesiones hiperintensas en T2/
FLAIR supratentoriales y en cerebelo. Todos los pacientes
recibieron inmunoglobulinas y corticoterapia, en dos casos

plasmaféresis. Siete precisaron terapia de segunda linea
(rituximab, ciclofosfamida y micofenolato). Siete requirieron
ingreso en cuidados intensivos. Cinco pacientes tenian un
tumor asociado. Siete presentaron secuelas de tipo motor
0 psiquiatrico/cognitivo.

Conclusiones: Las crisis epilépticas, los trastornos
psiquiatricos y del suefio son manifestaciones habituales en
EAIl por anticuerpos atipicos. Aunque raros es importante
pensar en ellos dado que la mayoria no estan incluidos
en test comerciales y la necesidad de un tratamiento de
segunda linea es habitual. El prondstico depende del tipo
de anticuerpo asociado, siendo peor en pacientes con
anticuerpos intracelulares (Hu, GAD65).

0-078

ESCLEROSIS MULTIPLE EN PEDIATRIA: MAS
ALLA DE LOS BROTES

Oyaga De Frutos, Elena; Ballara Petitbd, Maria; Melero
Llorente, Javier; Esteso Ordufa, Borja; Solis Mufiz, Inés;
Lamagrande Casanova, Nuria; Guillén Onandia, Ingrid;
Benitez Provedo, Cristina; Navarro Lopez, Ignacio Javier;
Cantarin Extremera, Verdnica.

Hospital del Nifio Jesus, Madrid.

Introduccion: La esclerosis multiple (EM) pediatrica
representa un 5% del total de EM y presenta algunas
particularidades en su evolucion. En adultos se estan
definiendo perfiles de afectacion cognitiva, incluso con
correlacion pronostica, pero en pediatria la evidencia es
limitada

Objetivo: Analizar cohorte de pacientes pediatricos
afectos de EM y definir su evolucién clinica, funcién cognitiva
y comorbilidades neuropsiquiatricas.

Material y método: Revision retrospectiva de historias
clinicas de pacientes diagnosticados de EM en un hospital
pediatrico de tercer nivel entre 2012-2023.

Resultados: Se obtienen 12 pacientes, 9 nifias. Debut
medio a los 11.6 afios (4.5-14.6), con clinica (polisintomatica
4/12) de neuritis Optica (4/12), déficit motor (3/12),
parestesias (4/12), alteracion del VII par craneal (2/12),
cefalea (1/12) y crisis epiléptica (1/12). Radiolégicamente,
todos debutan con afectacion supra-infratentorial (12/12,
8/12) y 6/12 medular. Siete presentan 2-4 nuevos brotes
con EDSS maximo 4 (seguimiento medio de 3.8 afos). Se
dispone de valoraciones neuropsicoldgicas al debuten 11/12
(1/11 con discapacidad intelectual leve) y de seguimiento
en 6/12 (estabilidad global aunque puntuaciones menores
en procesamiento visoespacial). Cinco asocian trastorno
del estado de animo, 2 fatiga, 3 insomnio. En cuanto
a tratamiento, reciben Fingolimod (8/12), Acetato de
glatiramero (6/12) y Natalizumab (1/12).

Conclusiones: El abordaje cognitivo es fundamental en
pediatria puesto que el SNC se encuentra en pleno desarrollo.
Es primordial lograr un buen control de la enfermedad asi
como tratar las comorbilidades neuropsiquiatricas que
puedan condicionar el progreso cognitivo para minimizar las
secuelas a largo plazo.
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RENDIMIENTO DE LOS NUEVOS CRITERIOS
DIAGNOSTICOS DE MOGAD EN NINOS Y ADULTOS

Fonseca Perez, Elianet'; Olivé-Cirera, Gemma'; Martinez-
Hernandez, Eugenia?, Guasp, Mar'; Naranjo, Laura’;
Ruiz-Garcia, Raquel'; Caballero, Eva'; Gonzélez-Alvarez,
Veronica®, Delgadillo, Veroénica®; Romeu, Gemma#*; Del
Prado-Sanchez, Cristina*; Cabrera-Maqueda, José Maria?;
Llufriu, Sara?, Blanco, Yolanda?, Dalmau, Josep'; Saiz,
Albert?; Sepulveda, Maria?; Armangué, Thais®.

'Programa de Neuroinmunologia, Institut d’Investigacions
Biomediques August Pi i Sunyer 24 (IDIBAPS), Barcelona;
2Programa de Neuroinmunologia, Institut d’Investigacions
Biomediques August Pi i Sunyer 24 (IDIBAPS)-Hospital
Clinic, Barcelona; 3Unidad de Neuroinmunologia Pediétrica,
Departmento de Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu,
Espluges; “Unidad de Oftalmologia, Hospital San Joan
Déu, Espluges; °Unidad de Neuroinmunologia Pediatrica,
Departmento de Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu-
IDIBAPS, Hospital Clinic, Barcelona.

Introduccion: Los criterios de MOGAD recientemente
propuestos, no han sido evaluados en nifios.

Métodos: Estudio prospectivomulticéntricoobservacional
en nifos y adultos con sindromes desmielinizantes o
encefalitis, positivos para MOG-IgG y seguimiento = 1 afio.
Los criterios se aplicaron retrospectivamente evaluando
sindromes clinicos, caracteristicas clinico-radiolégicas de
apoyo y titulos de MOG-IgG. Los pacientes evaluados en un
periodo < 3 meses tras un brote (fase aguda) o posterior a 3
meses (remision) fueron analizados por separado.

Resultados: 257 pacientes (133 nifios) mediana de edad
15 afios [IQR6-38], 54% sexo femenino fueron incluidos.
De los 202 pacientes evaluados en fase aguda en suero;
158(78%) tenian titulos altos de MOG-IgG, 36(18%) titulos
bajos y 8 (4%) anticuerpos solo en LCR. No se identificaron
diferencias entre los pacientes con titulos altos y bajos, pero
aquellos con titulos bajos tenian mas probabilidades de tener
un diagnostico alternativo en el ultimo seguimiento (2/36[6%)]
vs 0/158, p=0,012). 230/257 (89%) pacientes presentaron
caracteristicas clinico-radiolégicas de apoyo, sin diferencias
en cuanto a edad, titulos de MOG-IgG o sindromes,
excepto la neuritis 6ptica en adultos. Los criterios tuvieron
un mejor rendimiento durante la fase aguda que durante
la fase de remision (190 [94%)] vs. 49[89%] pacientes bien
clasificados, p=0,038) y en pacientes con MOG-IgG en
suero en comparacion con aquellos con MOG-IgG solo en
LCR (187[96%] vs 3[38%], p<0,00001).

Conclusiones: Los criterios de MOGAD tuvieron un
rendimiento similar tanto en nifios como en adultos. El mejor
rendimiento se obtuvo cuando fueron aplicados durante la
fase aguda de la enfermedad.

0-080

ENCEFALITIS AUTOINMUNE PEDIATRICA: RECO-
NOCIMIENTO Y DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE
ENCEFALITIS AUTOINMUNES SERONEGATIVAS

Olivé-Cirera, Gemma'; Fonseca, Elianet?; Gonzalez-Alvarez,
Veronica?, Delgadillo, Veroénica?, Cantarin-Extremera,
Veronica?; Jiménez-Legido, Maria3; Monge-Galindo, Lorena#;
Felipe, Ana® Martinez-Gonzalez, Maria Jesus®; Miranda
Herrero, Maria Concepcién’; Vazquez-Lépez, Maria’;
Beseler, Beatriz®;, Malaga, Ignacio®; Blanco-Lago, Raquel'?;
Monlled-Neila, Laura''; Turén-Vifias, Eulalia'?; Saiz, Albert's;
Graus, Francesc'®; Dalmau, Josep'®; Armangué, Thais?.

"Hospital Clinic de Barcelona/ Hospital Parc Tauli, Barcelona;
2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
SHospital del Nifio Jesus, Madrid; “Hospital Universitario
Miguel Servet, Zaragoza;, °Hospital Vall d'Hebroén,
Barcelona; °C¢Hospital de Cruces, Barakaldo, ’Hospital
General Universitario Gregorio Marafiéon, Madrid; éHospital
Universitario La Fe, Valencia; °Hospital Universitario Oviedo,
Asturias, oviedo; "°’Hospital central Asturias, Oviedo, oviedo;
""Hospital Can Ruti Badalona, Barcelona; ?Hospital Sant
Pau i la Santa Creu, Barcelona, Barcelona; "*Hospital Clinic
de Barcelona, Barcelona.

Antecedentes: Se desconoce la utilidad de los
enfoques diagndsticos actuales en nifios con sospecha de
encefalitis autoinmune (EA). Nuestro objetivo fue evaluar
el reconocimiento de los EA en la practica clinica y el
desempefio de los algoritmos diagndsticos.

Métodos: Se reclutaron prospectivamente pacientes
(<18 afios) con sospecha de EA de 40 hospitales
espafoles. Se estudiaron autoanticuerpos neuronales/
gliales y se compararon dos algoritmos de diagndstico para
adolescentes/adultos y nifios para identificar pacientes con
EA'y anticuerpos negativos(ANAE) .

Resultados: Se reclutaron [2013-2021] 729 nifios (edad
media 6,3 afios, 346 mujeres-47%) con sospecha de EA.
Se identificaron cuatro categorias diagnoésticas: EA bien
definidos (229/729[31%] pacientes); encefalitis de causa
desconocida (92/729[13%]: 57[62%] con caracteristicas
clinico-radiolégicas no focales, 35[38%] con afectacion
ganglio-basal 14/92[15%], cerebelo 13/92[14%], tronco
encefélico 5[5%], otros 3[3%]); trastornos infecciosos
del SNC (111/729[15%]); y trastornos no inflamatorios
(297/729[41%]). Los autoanticuerpos (>85%NMDAR,
MOG) solo se detectaron dentro de la primera categoria
diagnostica (149/229[65%]pacientes). El algoritmo de
adolescentes/adultos identificd mejor las EA definitivas(183
vs 141,p=0,0081); y con menos frecuencia clasifico
erroneamente como ANAE a 1) los trastornos no inflamatorios
(6 vs 49,p<0,001), y 2)a los trastornos inflamatorios (34 vs
91, p<0,001).

Conclusiones: En un tercio de los nifios con sospecha
de EA se confirmé un trastorno inflamatorio bien definido.
Los trastornos infecciosos, epilépticos y psiquiatricos son
los mimickers mas frecuentes. El algoritmo adolescentes/
adultos es mas util en el diagndstico diferencial, pero ambos
algoritmos mostraron limitaciones en identificar ANAE, con
las implicaciones que tiene en el uso de inmunoterapia.
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0-081

PATOLOGIA INFLAMATORIA DEL SISTEMA
NERVIOSO CENTRAL EN UNA UNIDAD DE
NEUROPEDIATRIA DE TERCER NIVEL EN LOS
ULTIMOS 10 ANOS

Monge Galindo, Lorena'; Martinez Calvo, Fernando
Francisco'; Sebastian Torres, Berta'; Armangué, Thais?;
Bureba Herrando, Sara'; Ruiz Colodrero, Alejandra’; Garcia
Duran, Amalia'; Pérez Delgado, Raquel'; Lépez Lafuente,
Amparo'; Pefia Segura, José Luis'.

"Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; ?Hospital
Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Objetivo y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo
(caracteristicas clinicoepidemiolégicas) de los pacientes con
patologia inflamatoria del SNC valorados en nuestra unidad
en los ultimos 10 afios.

Resultados: 33 pacientes. EM 10: 6/10 varones (4,6-
14 anos). Debut hemiparesia 5/10, brote troncoencefalico
4/10 y neuritis éptica (NO) retrobulbar 1/10. RM inicial 4/10
cumplia criterios DIS y 6/10 criterios DIT y DIS (2 afectacion
medular). BOC patréon 2 en 9/10. VEB-IgG negativo en
2/10, una BOC negativas. Dos nifios de 4,6 y 6,8 afios
en tratamiento modificador de enfermedad (TME) con
rituximab; el resto (>11 afios), TME recibidos: 3/10 uno, 3/10
dos, 1/10 tres y 1/10 5 tratamientos. Promedio escala EDSS
en primera visita 2,5 y en ultima visita 1. Asocian: 1 psoriasis,
2 neutropenia con Ac-antineutréfilo. MOGAD 9: 5/9 nifias
(mediana 5 afios). Uno clinica neuromielitis optica, resto
EMAD. Asociaron fiebre alta 4/9 y 2/9 signos meningeos.
Destacar nifia de 5 afios exitus; nifio de 13 afos que tras 2
meses afadié NO y nifia de 6 afios que 3 afios mas tarde
presenta CIDP seronegativa. EMAD 3: varones (media
5,4 anos). MIELITIS 3: 2/3 mujeres, Asia-D al diagnéstico,
una Ac-anticardiolipina. NO 2: Nifios de 4 y 12 afios con
papilitis. CEREBELITIS 5: 4/5 varones (10 afiost1,7), 60%
hidrocefalia. SUSAC 1 mujer. Todos vitamina D baja.

Conclusiones: Necesario suplementar vitamina D.
VEB-IgG positivo constante en EM. En 50% de los MOGAD
se sospechd proceso infeccioso por asociar fiebre alta y
meningeos. Importancia del estudio neuroinmunoldgico para
el diagnostico y como predictor evolutivo.

Genética v Sindromologia

0-049

ESTUDIO DESCRIPTIVO SOBRE CARACTERIZA-
CION FENOTIPICA Y ACTUACION DIAGNOSTICO-
TERAPEUTICA EN EL SINDROME DE MICRODELE-
CION 16P11.2

Martinez Calvo, Fernando Francisco; Miramar Gallart,
Maria Dolores; Lépez Pison, Javier; Garcia Jiménez, Maria
Concepcion; Pérez Delgado, Raquel; Monge Galindo,
Lorena; Loépez Lafuente, Amparo; Abenia Uson, Pilar;
Lafuente Hidalgo, Miguel; Pefia Segura, José Luis.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: El sindrome de microdelecién 16p11.2
(OMIM#611913) es un trastorno del neurodesarrollo con
penetrancia incompleta y expresividad variable que cursa
con trastorno del lenguaje, capacidad intelectual normal
o discapacidad intelectual leve, problemas psiquiatricos,
tendencia a obesidad, macrocefalia y, en algunos casos,
anomalias vertebrales o cardiacas, dificultades en interaccion
social y epilepsia.

Objetivo: Caracterizar el fenotipo fisico y conductual
de los pacientes con sindrome de microdeleciéon 16p11.2
diagnosticados en un hospital terciario.

Material y método: Estudio descriptivo, observacional
y retrospectivo en pacientes pediatricos con diagnoéstico
genético de sindrome de microdelecion 16p11.2.

Resultados: Se incluyeron 22 pacientes (59.1% varones)
con edad media de 4 afios y 9 meses (rango 2 meses a
12 afios y 4 meses) en primera consulta de neuropediatria.
Presentaron las siguientes caracteristicas: dificultades
de lenguaje (20/22), rasgos TEA (16/22), TDAH (15/22),
afectacion cognitiva (8/22), sobrepeso/obesidad (8/22),
macrocefalia (4/22), epilepsia (3/22). 3 pacientes precisaron
escolarizacion preferente en aula TEA, 2 en centro de
educacion especial. Al menos 9 pacientes de los 17 restantes
repitieron algun curso académico. El diagnostico genético
se obtuvo con una edad media de 8 afios y 5 meses. La
neuroimagen fue normal en 10/14 pacientes. El estudio
cardiolégico fue normal en 10/11 pacientes.

Conclusiones: El diagndstico precoz del sindrome de
microdelecion 16p11.2 permite una mejor caracterizacion
del nifio para poder proporcionarle una estimulacion precoz,
apoyos educativos y tratamientos farmacoldgicos acorde a
sus necesidades. Esta revisidon nos permite analizar nuestra
actuacion diagnéstica y terapéutica.

0-050

REVISION DE LA RENTABILIDAD DEL EXOMA
EN LAS PATOLOGIAS NEUROPEDIATRICAS
ATENDIDAS EN NUESTRO CENTRO

Senosiain Ibero, Nerea'; Salva Arteaga, Myriam'; Roncero
Sanchez-Cano, Inés'; Fernandez Marin, Ana'; Vazquez
Gomez, Julio Alberto'; Royo Sesma, Ingrid'; Alquezar Yus,
Paula’; Viguera Elias, Diego?; Toledo Gotor, Cristina’; Martin
Rodriguez, Samuel.

"Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio; ?Hospital Clinico
Universitario, Valencia.
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Introduccién: Los avances en genética permiten
esclarecer la etiologia de ciertas patologias neuropediatricas,
pudiendo esto determinar un mejor manejo e incluso
prondstico de algunos pacientes. Dada la dificultad técnica y
economica de estos estudios su uso se debe optimizar.

Objetivos: Analizar la rentabilidad de los exomas
por grupos diagndsticos solicitados en la consulta de
Neuropediatria de nuestro centro.

Material y métodos: Estudio descriptivo y retrospectivo
mediante revisidon de historias clinicas de pacientes con
patologia neuropediatrica no filiada en seguimiento en
nuestro centro a los que se les ha realizado un exoma antes
de diciembre 2023.

Resultados: Se han incluido 59 pacientes (22 mujeres y
37 varones) a los que se les realizé exoma clinico una edad
media de 6.1 afios y de los cuales el 86% ha presentado
comorbilidades asociadas al grupo diagndstico principal
por el cual han sido incluidos en este estudio. EI motivo
de solicitud mas frecuente fue el retraso generalizado del
neurodesarrollo (42.4%), seguido de trastornos epilépticos
refractarios (17%) y de enfermedades neuromusculares
(12%). Los resultados del exoma han sido positivos en el
73% de los casos, siendo mas rentable en neurooftalmologia
(100%), enfermedades neuromusculares (86%), epilepsia
farmacorresistente (80%). La rentabilidad aumenta en el
estudio de gemelos homocigotos y exomas realizados en
trio independientemente del grupo de diagnéstico al que
perteneciese el paciente.

Conclusiones: A pesar de la dificultad en la
interpretacion de los resultados y las consideraciones éticas,
el exoma presenta un elevado rendimiento diagnéstico en
determinados pacientes con patologia neuropediatrica de
etiologia incierta.

0-051

LA CITOMETRIA DE FLUJO COMO TECNICA
COMPLEMENTARIA EN LA CLASIFICACION DE
VARIANTES INCIERTAS EN EL GEN PIGA CON
PATRON DE INACTIVACION ALEATORIA DEL
CROMOSOMA X

Gabaldén Albero, Alba; Semper Talens, Amparo; Cordén,
Lourdes; Monfort Membrado, Sandra; Oltra Soler, Silvestre;
Hernandez Muela, Sara; Martinez Castellano, Francisco.

Hospital Universitario La Fe, Valencia.

Introduccion: Las variantes germinales en el gen
PIGA causan el sindrome de anomalias congénitas multiples,
hipotonia y convulsiones 2 con herencia recesiva ligada
al X. En la literatura se describe un patron de inactivacion
preferencial del cromosoma X en las madres portadoras de
variantes patogénicas.

Objetivo: Determinar la utilidad de la citometria de
flujo como técnica complementaria para la reclasificacion
de variantes en el gen PIGA en base a la caracterizacion
fenotipica y genotipica de las células hematopoyéticas.

Material y métodos: Valoracion clinica. Analisis del
exoma, confirmacién de hallazgos y estudio de portadores
por secuenciaciéon Sanger. Analisis de citometria de flujo y
clasificacion de células deficientes en proteinas de anclaje
GPI. Estudio de inactivacion del cromosoma X.

Resultados: EI caso indice presenta una
encefalopatia epiléptica y del desarrollo de inicio precoz
con rasgos dismorficos menores. Se detecta la variante
NM_002641.4:c.130C>G en hemicigosis, siendo su
madre portadora heterocigota. El estudio de inactivacion
del X materno muestra un patron aleatorio (ratio 67:33).
Por citometria de flujo se diferencian y separan dos
subpoblaciones de neutréfilos en la madre en funcion del
nivel de expresion de CD16. En las subpoblaciones se
confirma el patron de inactivacion preferencial del X (mas
del 90%), indicativo de la inactivacion de la variante o el alelo
salvaje en cada subpoblacion.

Conclusiones: La evaluacion de la expresion de CD16
en neutrdfilos aporta evidencia para la reclasificacion de
variantes de significado incierto en el gen PIGA cuando el
estudio de inactivacion del X es aleatorio en las madres
portadoras.

0-052

UTILIDAD DE UNA CONSULTA MULTIDISCIPLINAR
DE NEUROPEDIATRIA CON GENETICA: MAS ALLA
DEL DIAGNOSTICO DEL PROBANDO

Aznar Lain, Gemma; Secondi, Gabriela-Claudia; Dies Curia,
Carla; Galdeano Ruiz De Larramendi, Maria-Asuncion;
Puiggros Metge, Anna-Maria; Vargas Parra, Gardenia-Maria;
Rodriguez Rivera, Maria Del Mar; Pérez Jurado, Luis Alberto.

Hospital del Mar, Barcelona.

Introduccion: Las consultas multidiciplinares aportan
ventajas tanto para el paciente y su familia como para los
profesionales clinicos. Para los clinicos, facilita la formacion
continuada reciproca, compartir conocimientos y enfoques
distintos. Para el paciente, supone recibir una evaluacion
integral, consensuada y asesoramiento a familiares, con la
posibilidad de diagnéstico de otros casos.

Objetivo: Mostrar que la implementacion de un modelo
de consulta multidisciplinar de Neuropediatria con Genética,
en un hospital general, puede mejorar la atencion integral y
conseguir el diagnéstico de mas pacientes de manera mas
eficaz.

Material y métodos: Estudio retrospectivo de 3 afios
recientes del modelo de consulta multidisciplinar en nuestro
hospital. Los pacientes de Neuropediatria con sospecha
etiologia genética, con iconografia y pedigri, se discuten
en visita virtual conjunta y se deciden estudios a realizar
en probando +/- familiares, tras asesoramiento pretest
y consentimiento informado. Se organizan 1/2 visitas
presenciales multidisciplinares para explorar a probandos y
familia, devolver resultados y proporcionar asesoramiento a
la familia

Resultados: Un 25% de los pacientes derivados a
neuropediatria se proponen para estas consultas. En un
21% de las familias incluidas y con diagndstico genético
alcanzado (20/95), se han diagnosticado otros familiares de
1ery 2° grado (1-9), no diagnosticados previamente. Solo 1/4
de estos familiares afectos se visitaban por especialistas en
otros centros, sin tener diagndstico genético.

Conclusiones: Nuestro modelo de consulta
multidisciplinar, centrado en familias enteras visitadas en el
mismo centro, facilita la atencién, asesoramiento integral a
las familias y consigue diagnosticar a un numero importante

de casos no diagnosticados.
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¢ES POSIBLE CORRELACIONAR GENOTIPO Y
FENOTIPO EN EL SINDROME DE FOXG1?

Lamagrande Casanova, Nuria; Navarro Lépez, Ignacio
Javier; Benitez Provedo, Cristina; Guillén Onandia, Ingrid;
Oyaga De Frutos, Elena; Ortiz Cabrera, Nelmar Valentina;
Soto Insuga, Victor; Gonzalez Alguacil, Elena; Garcia Pefas,
Juan José; Duat Rodriguez, Anna.

Hospital Universitario Nifio Jesus, Madrid

Introduccion: El sindrome de FOXG1 se caracteriza
clinicamente por Retraso Global del desarrollo (RGD),
trastorno del movimiento (TM) y epilepsia, aunque incluye
un amplio fenotipo.

Objetivo: Describir la frecuencia de TM, epilepsia, asi
como otras caracteristicas clinicas de estos pacientes.

Métodos: Estudio retrospectivo de 13 pacientes con
genética de Sindrome FOXG1.

Resultados: 6/ 13 variantes missense (dominio fork
head), 5/13 frameshift/nonsense, 1 duplicaciéon y 1 delecion.

El fenotipo mas grave fue en los pacientes con delecién
y frameshift/nonsense: retraso grave de la mielinizacion en
resonancia magnética (RM) (4/6), hipotonia severa (6/6)
con TM discinético. 4/6 epilepsia de inicio precoz (<2 afios)
siendo 3/6 refractaria (ninguno Sindrome de espasmos
epilépticos (IES)). Todos electroencefalogramas con patron
multifocal.

Los pacientes con variantes missense presentaron RGD
en el primer afo de vida, la mayoria con RM normal (2/6
ventriculomegalia) asociando microcefalia adquirida (4/6).
TM discinético en 5/6 pacientes. Epilepsia de debut mas
tardio en 3/6 (4-9afos), pero refractaria, evolucionando a
encefalopatia epiléptica.

El paciente con duplicacion debuta con IES con
buena respuesta a tratamiento, asociando RGD leve, con
neuroimagen normal y sin TM.

Conclusiones: La correlacién de fenotipo-genotipo
es posible en Sindrome FOXG1, observando una mayor
gravedad en los pacientes con variantes tipo delecion
completa, frameshift y nonsense, con neuroimagen con
retraso grave de la mielinizacién, epilepsia, hipotonia
grave y TM discinético, mientras que los pacientes con
duplicacion asocian una epilepsia de inicio precoz con
buena respuesta y un fenotipo mas variable en los pacientes
con variantes missense.

0-054

CARACTERIZANDO EL SINDROME DE PITT-
HOPKINS: ESTUDIO MULTICENTRICO

Gutiérrez Rodriguez, Ana'; Epifani, Florencia'; Nolasco Tovar,
Gregorio Alexander'; Julia Palacios, Natalia Alexandra’;
Jimenez Echevarria, Saoia? Pefia Segura, Jose Luis?
Jiménez Iniesta, Esther*; Navarro Abia, Virginia% Cuesta
Herraiz, Laura®; Perez De Nanclares Leal, Guiomar?;, Valera
Parraga, Francisca’; Martorell Sampoll, Loreto'; Armstrong
Moron, Judith'; Serrano Gimare, Mercedes'.

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; ?Hospital
de Basurto - Osakidetza, Bilbao, 3Hospital Universitario
Miguel Servet, Zaragoza; “Hospital Torrecardenas, Almeria;
5Hospital Universitario de Burgos, Burgos; °Hospital de

Manises, Comunidad Valenciana; "Hospital Universitario
Virgen de la Arrixaca, Murcia.

Introduccion: El sindrome de Pitt-Hopkins, causado
por variantes en TCF4, asocia trastorno del desarrollo
intellectual, crisis epilépticas, anomalias respiratorias y grave
afectacion del lenguaje. Los trastornos disautonémicos,
aunque frecuentes en la clinica, estan poco descritos.

Objetivos: Realizar un fenotipado de precision de
una cohorte multicéntrica intentando correlacionar con el
genotipo y describir manifestaciones poco conocidas pero
limitantes.

Material y método: Revision histérica y prospectiva
de la cohorte incluyendo estudios moleculares, estudios
complementarios, exploracion dismorfolégica y neurolégica
(epilepsia y TPNE) y valoraciones de los cuidadores.

Resultados: Se incluyen 18 pacientes (edades: 11
meses y 24 afos), 13 mujeres. Son portadores de 12
mutaciones puntuales (4 missense, resto truncantes) y 6
deleciones (4 parciales y 2 completas).

Todos presentaron retraso psicomotor y retraso/ausencia
de lenguaje. Entre los mayores de 3 afos, la mitad consiguio
marcha auténoma. La epilepsia generalizada se presenta en
un tercio, requiriendo politerapia en dos pacientes. Uno se
presentd como espasmos infantiles.

Las crisis de hiperventilacion/apnea fueron presentadas
por mas de la mitad de los mayores de 6 afios realizaron,
con respuesta variable a acetazolamida y ocasional
refractariedad. En 67%, la resonancia magnética craneal
mostré hallazgos inespecificos. El estrefiimiento fue casi
constante, pero destaca la presencia de aerofagia. Otras
complicaciones relacionadas disautonomia (dilatacion
pupilar, disregulacion térmica, retencién urinaria...) se
describen en nuestra serie.

Conclusiones: La caracterizacion fenotipica de
precision de condiciones ultrararas como el sindrome de
Pitt Hopkins, nos permite facilitar el diagnéstico, mejorar el
manejo y seguimiento y posibilita la priorizacion de sintomas
frente a futuros ensayos clinicos.

0-055

FACE2GENE FACILITA LA INTERPRETACION
DE LOS HALLAZGOS DE LA SECUENCIACION
MASIVA (NGS) SOBRE TODO EN LOS CASOS DE
VARIABLES DE SIGNIFICADO INCIERTO (VUS)

Martinez Carrascal, Antonio'; Pi Castan, Graciela?; Climent
Alberola, Salvador?®; Sanchis Calvo, Amparo®.

'Hospital General de Requena, Requena (Valencia);
2Hospital La Ribera, Alzira (Valencia); Hospital de Ontinyent,
Ontinyent (Valencia); “E.C.E.M.C., Valencia.

Introduccion: El binomio entre el clinico (Neurdlogo
Infantil) y el genetista molecular es crucial a la hora de
diagnosticar nuestros pacientes. En Espafia carecemos de la
especialidad de Genética lo que dificulta este binomio sobre
todo en la medicina publica. El aumento de datos genéticos
- estudio del exoma, genoma, metiloma - esta obligando
a los clinicos a perfilar mejor a los pacientes utilizando la
clasificacion H.P.O. y mejorando el fenotipado con lo que se
conoce como DeepGestalt.

Objetivo: Analizar la utilidad de la plataforma Face2Gene
mediante el analisis de los pacientes en su doble vertiente
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de datos clinicos clasificados con H.P.O. y el andlisis facial.

Material y Métodos: Nuestro equipo - cuatro Pediatras
- trabajando en diferentes hospitales utilizando la plataforma
bajo la modalidad "teams" ha compartido mas de 300
pacientes durante mas de cinco afios. Hemos discutido
los hallazgos clinicos y la gestalt (fenotipo facial) antes y
después de tener los datos genéticos.

Resultados: El uso de sistemas de inteligencia artificial
basada en modelos matematicos: analisis de vectores
como el PediaScore basado en el DeepGestalt (aprendizaje
mediante inteligencia artificial) y el GestaltMatcher ( uso de
la matematica convolucionada) ha orientado en muchos
casos la interpretacion de los hallazgos moleculares, como
exponemos en varios ejemplos demostrativos.

0-056

REKLAIM, ENSAYO CLINICO FASE 1b DE FBX-
101 (AAVrh10.GALC) ADMINISTRADO POR ViIA
INTRAVENOSA DESPUES DEL TRASPLANTE DE
CORDON UMBILICAL PARA LA ENFERMEDAD DE
KRABBE INFANTIL

Escolar Capella, Maria Luisa'; Poe, Michele'; Ruiz, Juan?;
Vander Lugt, Mark?; Wang, Raymond?; Szabolcs, Paul*.

'Forge Biologics, Columbus, OH; 2University of Michigan,
Ann Arbor, MI; 3Children's Hospital of Orange County,
Orange County, CA; “University of Pittsburgh, Pittsburgh, PA.

REKLAIM es un ensayo de AAVrh10.GALC
administrado durante la mieloablaciéon/inmunosupresion
después del trasplante de sangre del cordon umbilical
(TCU) en Krabbe infantil e infantil tardia (KI, KIT). ElI KI
es un trastorno neurodegenerativo fatal por deficiencia
de galactocerebrosidasa (GALC) que provoca toxicidad
en las células mielinizantes del cerebro y del sistema
nervioso periférico. La enfermedad cerebral se detiene en
recién nacidos pre-sintomaticos tratados con TCU, pero
la neuropatia periférica progresa. Planteamos la hipétesis
de que FBX-101 administrado después del TCU anulara
la respuesta de anticuerpos a la capside y al transgén del
vector.

REKLAIM evalta la seguridad y eficacia de la dosis
baja de FBX-101 (1,6 x10'" gc/kg) administrado por
via intravenosa >21 dias después de la TCU mientras
el sujeto estd recibiendo mieloablacion o cuando esta
inmunosuprimido. La inmunosupresion incluye un régimen
de Rituximab, Serolimus y Prednisolona ajustado a las
necesidades del sujeto y aprobado por un comite externo.

FBX-101 fue tolerado, sin eventos adversos graves
relacionados con el tratamiento. La motricidad mejoro,
GALC aumentd en plasma vy liquido cefaloraquideo y no
se desarrollaron anticuerpos contra el transgén. En los
dos sujetos tratados durante la mieloablacién, no hubo
anticuerpos contra AAV, la psicosina cayd a nivel normal.
Los tres sujetos tratados durante la inmunosupresion
desarrollaron anticuerpos minimos contra AAV sin signos de
toxicidad humoral o celular.

Conclusiones: FBX-101 después del TCU con
mieloablacién/inmunosupresion, resulta en una transduccion
eficiente de AAV y proporciona un aumento de GALC que
mejora la mielinizacién y el desarrollo motriz. Los 5 sujetos
caminan independientemente.

0-057

UTILIDAD DIAGNOSTICA DE LOS CGH ARRAYS
EN POBLACION PEDIATRICA

Ferrin Ferrin, Mary Alejandra; Urbano Ruiz, Cristina; Criado
Muriel, Carla; Justel Rodriguez, Maria; Arroyo Ruiz, Ramon;
Garcia Salgado, Maria Jesus; Isidoro Garcia, Maria; Martin
Galache, Maria; Caballero Ramos, Javier; Prieto Matos,
Pablo.

Hospital Universitario de Salamanca, Salamanca.

Introduccion: La hibridacion gendémica comparativa
(CGH) es una técnica que permite detectar pérdidas o
ganancias de material genético. Su beneficio diagndstico
se enfoca en pacientes que presentan clinica de retraso
global del desarrollo, trastorno del espectro autista, rasgos
dismoérficos o anomalias congénitas.

Objetivos: Analizar la relacion y el beneficio diagnéstico
de las variantes patogénicas detectadas mediante CGH
arrays solicitados en una Unidad de Referencia.

Material y métodos: Estudio observacional retrospectivo
en pacientes pediatricos con trastornos del neurodesarrollo
y otras anomalias en quienes se realiz6 CGH arrays entre
enero 2018 y diciembre 2022.

Resultados: Se realiz6 CGH arrays en 600 pacientes
con trastornos del neurodesarrollo y otras anomalias. Se
detectaron variaciones en el numero de copias (CNVs)
patogénicas en 64 pacientes (10,6%), de los cuales 43
(67,2%) fueron varones y 21 (32,8%) mujeres, con una
mediana de edad de 3,96 afos [2,13-8,41]. La alteracién
de la coordinacién, la microcefalia y la epilepsia fueron los
sintomas con mayor rendimiento diagndstico. Dentro de las
CNVs, las deleciones estuvieron presentes en 41 pacientes
(64,1%) y mayoritariamente en los cromosomas 15y 16. Se
diagnosticaron 64 enfermedades raras y dentro de éstas 54
fueron enfermedades ultrararas.

Conclusiones: Los CGH arrays son una técnica util para
la deteccién de CNVs, presentando en nuestra unidad, un
rendimiento diagndstico similar al publicado en la bibliografia.
La prevalencia de las enfermedades diagnosticadas con esta
prueba es baja considerandose todas enfermedades raras.

0-088
SINDROME DE ESPASMOS EPILEPTICOS
INFANTILES. AMPLIANDO CONOCIMIENTOS

DE LA HETEROGENEIDAD GENETICA Y SU
FISIOPATOGENIA

Delgadillo Chilavert, Verénica; Nou Fontanet, Laia;
Armstrong Moron, Judith; Alonso Colomero, ltziar; Muchart,
Jordi; Martorell Sampol, Loreto; Borras Martinez, Ariadna;
Casas Alba, Didac; Salinas, Diana; Fons Estupifia, Carme.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Objetivos: Describir el fenotipo neuroldgico, variantes
moleculares etiologicas y sus mecanismos fisiopatoldgicos
en una cohorte de pacientes con diagnoéstico de Sindrome
de Espasmos Epilépticos Infantiles (SEEI). Analizar el
rendimiento diagndstico de técnicas de secuenciacion
masiva.

Material y método: Estudio retrospectivo, observacional.
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Se incluyeron 110 pacientes diagnosticados de SEEI entre
enero 2011 y enero 2023, en seguimiento en un Hospital
de tercer nivel, en los que se habian realizado estudios
genéticos: cariotipo, CGH-array, exoma clinico o exoma
completo trio. Se recogen: antecedentes familiares vy
perinatales, edad al debut, tipo de espasmos, alteraciones
del vEEG , neuroimagen y resultados genéticos.

Resultados: La edad media al diagndstico fue 5.7 meses
(SD 2.1 meses). El 45 % presentaban retraso psicomotor
previo, siendo la hipotonia global el principal sintoma
asociado. EI vVEEG mostraba descargas epileptiformes
multifocales interictales en el 83 %. Malformaciones del
desarrollo cortical en 25 %. En exoma , realizado en 70
% de pacientes, se encontraron variantes patogénicas de
novo (28):PAFAH1B1(2), SLC35A2, NEXMIF, CDKL5(4),
TSC1, TSC2, NR2F1(2), DYNC2H1, DYNC1H1, DNM1(2),
EEF1A2, TUBA1A, COL4A1, GABRB1, WASF1.Heredadas:
DEPDCS5, CEP85L, SYNJ1, SPATA5 (3), KIF2A.

En CGH-array (4): deINDS1, dupMECP2(2), del15g13 y
del 4913.1. En cariotipo: trisomia 21(6).

Conclusion: Destacamos la utilidad de las técnicas
de secuenciacion masiva en el diagnostico del SEEI y la
heterogeneidad de etiolégicas genéticas , con diversos
mecanismos implicados a nivel sinaptico. Consideramos que
el diagnéstico de precision genémico permitira profundizar
en la fisiopatologia de la enfermedad y en el desarrollo de
terapias personalizadas.

0-089

RENDIMIENTO DIAGNOSTICO DEL ARRAY CGH
EN NINOS CON TRASTORNO DEL ESPECTRO
AUTISTA

Nieto Barceld, Juan José; Guirao Rodriguez, Rosana;
Hernandez Pérez De Alejo, Ana Lilia; Zarauz Garcia, José;
Mula Garcia, Jose Antonio.

Hospital Dr. Rafael Méndez, Lorca.

Objetivo: Comprobar el rendimiento diagndstico del
CGH Array en pacientes con diagndstico de trastorno del
espectro autista (TEA) en nuestra poblacion y evaluar las
variantes mas frecuentes.

Material y método: Se disefid un estudio descriptivo
retrospectivo en el que se incluyeron pacientes menores
de 14 afios con diagndstico de TEA valorados en consultas
externas de neuropediatria de un hospital de 2° nivel
durante los afos 2022 y 2023. Se recopild la informacion
mediante revision de historia clinica informatizada y se
incluyeron datos demograficos: edad y sexo; diagnosticos
activos; y resultados del CGH Array: regién cromosomica
afecta, tamafo, tipo de variante (delecidn/duplicacion),
patogenicidad y si ésta era heredada o de novo. Para el
analisis de los datos, se usaron los parametros estadisticos
descriptivos media, mediana, desviacion estandar y el test
de Chi-cuadrado para los analisis comparativos.

Resultados: Se recogieron un total de 208 pacientes
con diagnéstico de TEA, el 76% varones, con edades
comprendidas entre los 1 y los 13 afios. Se detectd un total
de 22 variantes (10,6% del total) patogénicas, probablemente
patogénicas o variantes de significado incierto (VSI) de
novo o con estudio de segregacion incompleto. Teniendo
en cuenta solo variantes patogénicas o probablemente
patogénicas, encontramos 6 pacientes afectos (2,9%).

No hubo diferencias estadisticamente significativas
entre hombres y mujeres. Las variantes se distribuyeron
equitativamente entre los cromosomas 1, 15y 16.

Conclusiones: El rendimiento diagnéstico del CGH Array
en nuestra poblacién parece inferior a lo descrito en series
previas, aunque las variantes analizadas se encuentran en
regiones frecuentemente descritas.

0-090

SINDROME DE HAPLOINSUFICIENCIA DEL GEN
MED13L: DESCRIPCION DE COHORTE

Gutiérrez Rodriguez, Ana'; Pereira Soares, Marta?;, Lotz
Esquivel, Stephanie'; Bolasell Girgas, Mercé'; Ortez
Gonzéalez, Carlos Ignacio'; Martinez Montseny, Antonio
Federico'; O'callaghan Gordo, Maria Del Mar'; Pons
Rodriguez, Monserrat®; Serrano Gimare, Mercedes'; Pias
Peleteiro, Leticia Diana’.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital de Santa Maria, Lisboa; *Hospital Universitario Son
Espases, Palma de Mallorca.

Introduccion: El sindrome de haploinsuficiencia del gen
MED13L (SdH-MED13L), es una entidad rara, caracterizada
por discapacidad intelectual, retraso del lenguaje y dismorfias
con o sin defectos cardiacos. MED13L es un regulador de
procesos transcripcionales.

Objetivos: Caracterizar clinica y molecularmente una
cohorte de pacientes con SdH-MED13L seguidos en un
hospital terciario y comparar con la literatura.

Material y método: Estudio descriptivo retrospectivo
mediante revision de historias clinicas y la literatura.

Resultados: Cohorte de 12 pacientes con SdH-
MED13L (4-25 afios). En la mayoria se identifican variantes
puntuales en el gen MED13L (9/12), seguido de deleciones
intragénicas (3/12), de novo. Las dismorfias faciales son
comunes, siendo los rasgos mas frecuentes punta nasal
bulbosa (6/10) y frente abombada/prominente (4/10). Un
60% presentan hipotonia con adquisicion tardia de la marcha
y a nivel neuropsicoldgico predominan TDAH (5/12) y rasgos
TEA (5/12). El 100% presenta retraso de lenguaje expresivo
(3 con ausencia de lenguaje), la mayoria con compresion
mas preservada. En un 75% la RM craneal muestra algun
hallazgo inespecifico (quistes subaracnoideos, dilatacién de
espacios de Virchow Robin, dilatacién ventricular).

En cuanto a afectacion extraneurolégica, s6lo un paciente
presenta cardiopatia (estenosis pulmonar). Otros hallazgos
incluyen deformidades ortopédicas (7/9), estrabismo (5/10) y
manifestaciones cutaneas (5/8).

Conclusiones:

» La incidencia de patologia cardiaca en nuestra
cohorte es inferior a lo reportado en la literatura.

« El desarrollo del Ilenguaje expresivo esta
particularmente afectado.

+ Destacamos un espectro clinico ampliado con
manifestaciones mas leves, con sintomatologia TEA
y epilepsia en nuestra cohorte inferior a lo reportado
en la literatura.
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0-091

TUBB4A: DESCRIPCION DE UNA COHORTE
NACIONAL

Antomil Guerrero, Beatriz'; Fons Estupifia, Maria Del
Carmen'; Campo Barasorain, Andrea?; Correa Vela, Marta3;
Madruga Garrido, Marcos*; Beseler Soto, Beatriz®; Cuesta
Herrainz, Laura®; Torres Torres, Maria Del Carmen’; Lopez
Marin, Laura?®; Velazquez Fragua, Ramon®; Fernandez Recio,
Maria'; Gémez Chiari, Marta'; Garcia-Cazorla, Angeles’.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla; *Hospital
Universitario Virgen del Rocio, Sevilla; “Neurolinkia, Sevilla;
SHospital Universitario La Fe, Valencia; °*Hospital de Manises,
Valencia; "Hospital General la Mancha Centro, Alcazar
de San Juan; ®Hospital del Nifio Jesus, Madrid; *Hospital
Universitario La Paz, Madrid; "°’Hospital Universitario Virgen
de Valme, Sevilla.

Introduccion: Las mutaciones en el gen TUBB4A dan
lugar a un espectro clinico que abarca desde la distonia
autosomica dominante (DYT4) hasta la leucodistrofia
hipomielinizante con atrofia de ganglios basales y cerebelo
(H-ABC). La Dra. Vanderver (Philadelphia) ha propuesto
un estudio internacional de historia natural y terapia con
oligonucledtidos antisentido, lo cual ha motivado la revision
de pacientes en Espania.

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas y de
neuroimagen de una cohorte nacional TUBB4A.

Material y métodos: Pacientes con diagndstico genético
confirmado de variante patogénica en TUBB4A.

Resultados: La serie incluye 7 pacientes (5 varones),
con edad mediana al debut de 9 meses. El inicio de la clinica
consistié en retraso psicomotor e hipotonia. Actualmente,
tres pacientes no han llegado a adquirir sostén cefalico
ni lenguaje. Uno preserva marcha independiente. Tres
presentan un nivel cognitivo aceptable (dos, lenguaje
funcional). Todos presentan hipotonia; signos piramidales,
6/7. Dos asocian epilepsia con crisis focales. Los hallazgos
mas frecuentes en neuroimagen son hipomielinizacion
difusa, atrofia cerebelosa y adelgazamiento del cuerpo
calloso. Dos pacientes comparten la variante ¢.1228G>A
(p.Glu410Lys). Todas son missense en heterocigosis.

Conclusiones: En esta serie la hipotonia, compromiso
del lenguaje y signos de espasticidad constituyen la clinica
nuclear. La epilepsia no es habitual. Los dos pacientes mas
graves a nivel motor y cognitivo también padecen epilepsia.
La afectacion de ganglios de la base no es comun. Dado
el amplio espectro clinico en TUBB4A, resulta fundamental
una adecuada interpretacion de las variantes genéticas y de
la neuroimagen para predecir el fenotipo de estos pacientes.

0-092

RENDIMIENTO DIAGNOSTICO DE ESTUDIOS
GENETICOS EN NINOS CON TRASTORNO DEL
ESPECTRO AUTISTA

Acosta Sanchez, Paula Maria; Perez Sebastian, Isabel;
Martinez Cayuelas, Elena; Moreno Vinues, Beatriz; Rodrigo
Moreno, Maria; Lorda Sanchez, Isabel; Blanco Kelly, Fiona;
Lopez Grondona, Fermina; Losada Del Pozo, Rebeca.

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid.

Introduccion: El Trastorno del Espectro Autista (TEA)
es un trastorno del neurodesarrollo con gran heterogeneidad
clinica y elevada heredabilidad. Las variantes genéticas
comunes contribuyen sustancialmente a la susceptibilidad de
padecer TEA pero hasta la fecha ninguna variante individual
se ha asociado de manera solida con dicho diagnéstico.

Objetivo: Analizar el rendimiento diagndstico de los
estudios genéticos realizados en nuestro centro en pacientes
con TEA.

Material y método: Estudio descriptivo retrospectivo
de pacientes entre 2 y 18 afios valorados en consulta de
neuropediatria en el periodo 2022-2023 con diagnostico de
TEA segun los criterios del DSM-V estudiados mediante
CGH-array y secuenciacion genémica de nueva generacion
(NGS) para el analisis de genes implicados en alteraciones
del neurodesarrollo (retraso global del desarrollo, TEA y/o
discapacidad intelectual).

Resultados: De los 710 pacientes con diagndstico de
TEA elegibles, se incluyeron finalmente 310 con estudio
genético. Se excluyeron dos pacientes por diagndstico
sindromico especifico. La edad media fue de 8 afios, siendo
el 81% varones. Un 20% present6 trastornos asociados
como TDAH, discapacidad intelectual y/o epilepsia. Se
realizé estudio genético mediante CGH-array al 60% vy
mediante NGS al 78%, de los cuales se identificaron como
variantes patogénicas el 5,7% y el 2,9%, respectivamente.

Conclusiones: El| abordaje diagndstico mediante
estudios genéticos y la valoracién clinica de la informacion
fenotipica en conjunto con los datos genéticos actualmente
esta rindiendo los mejores resultados para el diagnostico de
TEA, siendo aun asi su rendimiento diagnoéstico bajo.
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0-093

COHORTE DE PACIENTES PEDIATRICOS
ESPANOLES CONTRASTORNODELDESARROLLO
RELACIONADO CON SLC6A1 (SLC6A1-NDD).
DESCRIPCION Y TRATAMIENTO CON FENILBUTI-
RATO DE GLICEROL

Diaz Gémez, M. Asuncion'; Marti Carrera, ltxaso?, Calvo
Medina, Rocio®; Aznar Lain, Gemma*; Beltran Corebellini,
Alvaro®; Turdn Vinas, Eulalia'; Losada Del Pozo, Rebeca®;
Campo Barasoain, Andrea’; Pons Rodriguez, Montserrat?;
Bermejo Gonzéalez, Teresa®, Gonzalez Alguacil, Elena';
Ballesteros Cogollos, Virginia®'.

"Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona; ?Hospital
Universitario Donostia, San Sebastian; *Hospital Universitario
Regional de Malaga, Malaga; “Hospital del Mar, Barcelona;
SHospital Ruber Internacional, Madrid; SFundacién Jiménez
Diaz, Madrid; "Hospital Universitario Virgen de la Macarena,
Sevilla; ®Hospital Son Espases, Mallorca; °Neurolinkia,
Sevilla; '"Hospital Universitario Nifio Jesus, Madrid;
""Consorci Hospital General de Valencia, Valéncia.

Introduccion: SLC6A1-NDD cursa con discapacidad
intelectual (90%), epilepsia (85%), trastorno del movimiento
(40%), hipotonia y sintomatologia psiquiatrica.

Se ha postulado que el fenilbutirato de glicerol podria
ser un tratamiento, al aumentar la actividad de GAT-1, un
trasportador de GABA, disminuido en SLC6A1-NDD.

Objetivos: Describir nuestra cohorte de pacientes
pediatricos con SLC6A1-NDD.

Analizar eficacia y seguridad del fenilbutirato de glicerol,
iniciado en algunos de nuestros pacientes.

Material y método: Revision retrospectiva de pacientes
con SLC6A1-NDD de diferentes hospitales espafrioles.

Se obtienen datos acerca de sexo, edad actual, edad
de inicio, variante genética, epilepsia y EEG, capacidad
cognitiva, manifestaciones psiquiatricas, trastorno del
movimiento e hipotonia, antes y después de administrar
fenilbutirato de glicerol, y efectos secundarios del mismo.

Resultados: Nuestra cohorte esta compuesta por 12
pacientes, 8 nifias y 4 nifios, de entre 4 y 15 afios.

La edad de inicio es entre los 2 meses y los 3 afios.

Las variantes encontradas son ocho ‘missense’, dos
‘splicing’, una ‘frameshift’ y una por haploinsuficiencia.

Todos presentan discapacidad intelectual y
manifestaciones psiquiatricas.

Nueve presentan epilepsia, nueve hipotonia, tres ataxia,
uno alteracion en la coordinacion y uno temblor.

En seis pacientes se ha iniciado fenilbutirato de glicerol,
sin que se hayan reportado efectos secundarios importantes,
y refiriéndose mejora en conducta en cuatro y en dos en
epilepsia.

Conclusiones: Las caracteristicas de los pacientes de
nuestra cohorte son similares a lo descrito en la literatura.

El fenilbutirato de glicerol pareceria ser una alternativa
segura y eficaz para tratar la epilepsia y los trastornos de
conducta.

Patologia del Neurodesarrollo

0-058

INFLUENCIA DE LA PANDEMIA COVID-19 EN LOS
TRASTORNOS DEL LENGUAJE EN PEDIATRIA.
ESTUDIO MULTICENTRICO

Huete Hernani, Begofa'; Cordero Castro, Cristina?; Martin
Del Valle, Fernando®, Garcia Ezquiaga, Jorge'; Cuevas
Cervera, José Luis*; Losada Del Pozo, Rebeca®; Arellano
Pedrola, Montserrat®; Amado Puentes, Alfonso’; Monfort
Belenguer, Lucia®, Paredes Mercado, Cecilia®, Barragan
Cirne, Inés Maria'; Robert Gil, Elena®; Moya Ortega, Ana®;
Montiel Rey, Ana® Acosta Sanchez, Paula Maria®; Navarro
Lépez, Ignacio®.

'Hospital Universitario Severo Ochoa, Leganés; 2Clinica
blue health care, Leganés; *Hospital del Nifio Jesus, Madrid;
“Hospital Universitario Ciudad de Jaén, Jaén; °Fundacion
Jiménez Diaz, Madrid; Hospital Mutua, Terrassa; "Centro de
neurodesarrollo, la Ruta Azul, Pontevedra; ®Hospital Clinico
Valencia, Valencia; °Hospital Universitario Rey Juan Carlos,
Madrid.

Introduccion: El trastorno del lenguaje en la poblacién
pediatrica representa un desafio diagndstico, con
implicaciones en el desarrollo cognitivo, social y emocional
de los nifios.

Objetivos: Conocer las caracteristicas y diagndstico final
de los pacientes derivados a las consultas de neuropediatria
por problemas del lenguaje, antes y después de la pandemia
por SARS-Cov-2.

Material y métodos: Estudio retrospectivo descriptivo
basado en revision de historias clinicas de los nifios
derivados a las consultas de neuropediatria de hospitales
de diferente perfil del territorio nacional por problemas del
lenguaje, asociados 0 no a retraso psicomotor o sospecha
de TEA, en el afio 2019 y 2022. Se recogieron datos
epidemiolégicos, pruebas complementarias, derivaciones,
sospecha diagnéstica y diagnéstico final.

Resultados: Se revisaron un total de 399 pacientes
en 2019 (19.5% mujeres) y 770 en 2022 (26% mujeres).
Durante el afio 2022 se observa un aumento significativo de
las derivaciones, predominando como motivo de consulta
los problemas del lenguaje (64%) seguido de la sospecha
de TEA (22%). De estas, en casi un 50% se confirmo el
diagndstico de TDL y hasta un 36% recibié el diagnostico
final de TEA. En el afio 2022 se derivaron proporcionalmente
mas pacientes con sospecha inicial de TEA pero no aumenté
el diagndstico final. Las pruebas complementarias y su
rendimiento fueron similares en los distintos centros.

Conclusiones: Tras la pandemia por COVID-19 han
aumentado significativamente el numero de derivaciones a
consulta de neuropediatria de pacientes con problemas del
lenguaje pudiendo haber influido en la salud neurolinglistica
de la poblacién pediatrica.
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0-059
PERSPECTIVA DE GENERO EN EL TDAH

Nimo Mallo, Maria; Garcia Boente Aguiar, Marina; Buenache
Espartosa, Raquel; Rekarte Garcia, Saray; Stanescu,
Sinziana; Pérez Villena, Ana; Lorenzo Sanz, Gustavo.

Hospital Ramén y Cajal, Madrid.

Introduccion: El TDAH se diagnostica hasta 3 veces
mas en nifios que en nifas, igualandose el diagndstico en
la vida adulta. Se postula que puede existir infradiagnéstico
en nifias debido a una diferente presentacion clinica. Es
necesario ofrecer una perspectiva de género en la evaluacion
del TDAH.

Objetivos: Caracterizar clinicamente el TDAH en nifias
en nuestro medio, conocer frecuencia de comorbilidades y
posibles diferencias en gravedad y refractariedad.

Material y métodos: Estudio descriptivo, retrospectivo,
mediante revision de historias clinicas de pacientes
atendidos por TDAH en consultas de Neuropediatria en los
ultimos 4 afos.

Resultados: 1792 menores diagnosticados de TDAH,
1305 nifios y 472 nifas (proporcion: 2,7 nifios/nifas). De
las nifias 241 (51%) presentaban un perfil inatento, 48,8%
combinado, 0,2% perfil hiperactivo-impulsivo. 332 nifias
(70%) presentaba algun trastorno comorbido, siendo
el trastorno de la lecto-escritura el mas frecuente (212
nifias, 44%), seguido de trastornos del lenguaje (41 nifias,
8,6%), inteligencia limite (7,4%), trastorno de ansiedad
(2,5%), epilepsia (2,33%) y TEA (0,64%). No encontramos
diferencias significativas por géneros en la proporcion de
pacientes que precisaron tratamiento con Lisdexanfetamina.

Conclusiones: Se objetiva un claro predominio del perfil
inatento en nifas, ademas de alta comorbilidad con trastorno
de lecto-escritura, esto podria contribuir a que el diagnéstico
pase desapercibido. Aunque el TDAH aparenta mayor
levedad en nifias, los estudios de pronéstico a largo plazo
muestran complicaciones similares; en nuestro estudio, la
proporcion encontrada de refractariedad a Metilfenidato fue
semejante en ambos sexos. Es recomendable considerar el
abordaje por género en los trastornos del neurodesarrollo.

0-060

ENCEFALOPATIA DEL DESARROLLO ASOCIADA A
VARIANTES EN STXBP1: ANALISIS DEL FENOTIPO
DE UNA SERIE DE PACIENTES PEDIATRICO

Ortufio, Belen; Toffoli, Maria Victoria; Ramirez, Alia;
Dominguez, Jana; Julid, Natalia; Ortigoza-Escobar, Juan
Dario; Armstrong, Judith; O’callaghan, Mar; Garcia-Cazorla,
Angels; Darling, Alejandra.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: El metabolismo sinaptico es un campo
en expansion y la descripcion de sinaptopatias es creciente.
La proteina codificada por el gen STXBP1 tiene un rol
fundamental en la formacion de la vesicula sinaptica.

Objetivos: Caracterizar el fenotipo de una serie
pediatrica de pacientes con variantes en el gen STXBP1.

Material y Método: Estudio descriptivo de pacientes
portadores de variantes en el gen STXBP1 en seguimiento

por Neuropediatria. Analisis de historia clinica, evolucion y
estudios complementarios. Andlisis motor por videofilmacion.

Resultados: Se analizaron 18 pacientes con variantes
de novo en el gen STXBP1.

Los sintomas al debut mas frecuentes fueron: epilepsia
(N=8)y retraso psicomotor (N=7). Edad de inicio de sintomas:
3 dias-3.5 afios.

Todos los pacientes presentaron compromiso del
neurodesarrollo, con discapacidad intelectual. Del total,
7 pacientes han desarrollado algun grado de lenguaje. El
desarrollo de epilepsia se objetivd en 13 pacientes, de los
cuales 9 evolucionaron con una epilepsia farmacorrefractaria.

En el area motora observamos, 13 pacientes que
mantienen marcha auténoma. La modalidad de marcha fue
variable, predominando la marcha ataxica. El temblor se
presento en 10 pacientes.

En el area neuropsiquiatrica, las alteraciones
conductuales han sido significativas (N=5) (irritabilidad/
impulsividad/agresividad) limitando sus interaccion social/
familiar.

Conclusiones: Describimos una cohorte pediatrica
de pacientes con encefalopatia asociada a STXBP1. Mas
alla de la discapacidad intelectual y epilepsia, destacamos
la presencia del trastorno motor/movimiento y el trastorno
neuropsiquiatrico, que limitan la calidad de vida. Ante nuevos
tratamientos en investigacion, la necesidad de caracterizar
profundamente estos pacientes contribuirda a definir su
historia natural.

0-061

UTILIDAD DE LOS ESTUDIOS GENETICOS EN
TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO ES
HORA DE CAMBIAR LAS GUIAS DE PRACTICA
CLINICA?

Sariego Jamardo, Andrea; Pérez Poyato, Maria Socorro;
Garcia Fernandez, Sonia; Orefia Ansorena, Virginia Ainhoa;
Gonzalez Lamufio, Domingo; Garcia Castro, Monica;
Fontalba Romero, Ana; Martinez Merino, Maria Teresa;
Vega Pajares, Ana Isabel.

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

Introduccion: El 3% de los nifios padecen un trastorno
del neurodesarrollo (TND). Las guias diagnodsticas actuales
recomiendan los Arrays de CGH como primera prueba
diagnodstica en TND. Sin embargo, cada vez hay mas
evidencia para el uso de las técnicas de secuenciacion
masiva en el diagndstico de autismo (TEA) y discapacidad
intelectual (DI).

Objetivos: Describir la utilidad diagnostica de las
distintas técnicas de citogenética y de genética molecular en
nuestra poblaciéon con TEAy DI.

Material y método: estudio retrospectivo observacional
que incluye muestra aleatoria de 61 niflos con TEA y DI.
Revisién de los datos clinicos y resultado de las pruebas
genéticas realizados a estos pacientes de forma estratificada
segun la practica clinica habitual de nuestro centro. Se
presentan los datos preliminares de un estudio cuyo objetivo
es incluir a mas pacientes.

Resultados: El diagnostico genético se realizé en el
41%. En los casos con diagnostico genético se llegd al mismo
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mediante Arrays de CGH en el 52% de los casos, mediante
exoma trio en el 20% y mediante panel génico en otro 16%.
La rentabilidad de las distintas pruebas no se relaciona de
forma estadisticamente significativa con las caracteristicas
clinicas de los pacientes (presencia de rasgos dismorficos,
microcefalia, etc).

Conclusiones: Las técnicas de secuenciacion masiva
aumentan la tasa diagnostica en pacientes con TEA y DI
no diagnosticados previamente mediante Arrays de CGH y
quizé deberian incluirse en las guias diagnésticas de TND
como pruebas de primer nivel.

0-062

RENDIMIENTO DE LOS ESTUDIOS GENETICOS EN
TEA: UN ESTUDIO DE PRACTICA CLINICA EN UN
HOSPITAL TERCIARIO

Lungo Peccorini, Ana Gabriela; Gisbert, Laura; Gomez
Andres, David; Macaya, Alfons.

Hospital Universitari Vall d'Hebrén, Barcelona.

Objetivos: Describir el rendimiento de los diferentes
tipos de estudios genéticos en pacientes con TEA.

Material y Métodos: Estudio retrospectivo de los
datos genéticos y clinicos de pacientes de 0-18 afios
diagnosticados con Trastorno del Espectro Autista en un
hospital de tercer nivel y con estudios genéticos.

Resultados: Se han realizado 376 pruebas genéticas
(X-Fragil, Array, Exoma y Genoma) en 235 (78.9%) pacientes
de un total de 298 pacientes con diagndstico de TEA. De
los pacientes estudiados a nivel genético, se encontraron
cambios patogénicos en 43 (18.3%). Se realizaron 209
array-CGH (70.1% de pacientes) con un 11% de hallazgos
considerados patogénicos -TEA aislado vs. TEA no aislado:
10 (8.8%) vs. 14 (15.4%) , p=0.248- y un 4.3% con hallazgos
no concluyentes. Se realizaron 100 exomas (46.4% de
los pacientes con array-CGH), 66 de los exomas fueron
no concluyentes, 12 demostraron variantes de significado
incierto y 17 variantes patogénicas TEA aislado vs. TEA no
aislado: 2 (6.1%) vs. 15 (24.2%), p = 0.03. De los 41 estudios
de X-fragil realizados, ninguno fue patolégico.

Conclusion: El array-CGH puede aportar un resultado
patogénico en 1 de cada 10 pacientes. La combinacién del
exoma puede aumentar el rendimiento diagnéstico, sobre
todo a costa de los TEA no aislados.

0-063

NUESTRA EXPERIENCIA CON GUANFACINA EN
NEUROPEDIATRIA

Gomez Sanchez, Candela; Morte Coscolin, Patricia; Lopez
Pison, Javier; Paricio Torrijos, Eva; Martin Costa, Ana; Ruiz
Colodrero, Alejandra; Bureba Herrando, Sara; Garcia Duran,
Amalia Maria; Lorente Lépez, Aida.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.
Objetivos: Analizar nuestra experiencia con guanfacina
(GRX).

Material y Método: Estudio de casos con GRX
introducida entre 01/2017 y 08/2023.

Resultados: 55 casos, 45 varones. 26 no siguen
con GRX. 29 pacientes siguen con GXR con tiempo
medio de tratamiento 7.8 meses (rango 0.5m-29.5m).
En 18 por trastornos del neurodesarrollo con problemas
comportamentales: edad media de inicio 8,1 afios, media de
uso 6,8 meses. Habian tomado previamente metilfenidato
(MFD) 13, lisdexanfetamina (LDX) 10, atomoxetina 1,
risperidona 7 y aripiprazol 2. En 4 nifios la GRX fue el primer
tratamiento y ninguno ha recibido tratamiento asociado.
Un total de 8 pacientes no estan tomando estimulantes
ni antipsicoticos atipicos asociados a la GRX. Siguen con
tratamiento asociado a GRX 3 casos con MFD, 3 con LDX
y 4 con antipsicéticos atipicos. En 11 casos la GRX fue
instaurada por TDAH y estimulantes no tolerados o efectivos
(edad media 11.6 afios, media de uso de GXR 9.4 meses).
Habian tomado previamente MFD 11 pacientes y LDX 9.
Siguen con tratamiento asociado a GRX 5 casos con MFD, 4
con LDX, 1 con MFD y LDX y sélo 1 toma unicamente GRX.

Conclusiones: La GRX debe considerarse en nifios
con TDAH sin respuesta o tolerancia a estimulantes, y en
nifios con trastornos del neurodesarrollo con problemas
comportamentales; en estos Ultimos debe considerarse
incluso antes de los estimulantes por efecto mas mantenido,
para evitar brotes de agresividad cuando cesa el efecto
de los estimulantes. La asociacion de estimulantes y GRX
puede mejorar el control.

0-064

CARACTERIZACION FENOTIPICA DE PACIENTES
CON SINDROME DE PHELAN-MCDERMID:
NUESTRA EXPERIENCIA

Martinez Calvo, Fernando Francisco; lzquierdo Alvarez,
Silvia; Miramar Gallart, Maria Dolores; Lépez Pisén, Javier;
Monge Galindo, Lorena; Lopez Lafuente, Amparo; Abenia
Usoén, Pilar; Pérez Delgado, Raquel; Lafuente Hidalgo,
Miguel; Pefia Segura, José Luis.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: El sindrome de Phelan-McDermid
(OMIM#606232) es un trastorno del neurodesarrollo que
cursa con discapacidad intelectual, lenguaje verbal expresivo
escaso, dificultades de interaccion social, hipotonia, rasgos
dismorficos y, en ocasiones, epilepsia. Esta causado por
delecion en la regién terminal del 22913 o por mutaciones
puntuales en el gen SHANKS.

Objetivos: Caracterizar el fenotipo fisico y conductual
de los pacientes con sindrome de Phelan-McDermid
diagnosticados en un hospital terciario.

Material y método: Estudio descriptivo, observacional
y retrospectivo en pacientes pediatricos con diagnéstico
genético de sindrome de Phelan-McDermid. Se analizaron
datos relativos a antecedentes perinatales, fenotipo fisico
y conductual, caracteristicas neuropsicoldgicas, pruebas
complementarias y tratamientos.

Resultados: Se incluyeron 7 pacientes (57.2% mujeres).
Edad media de 2 afios y 4 meses (rango: 8 meses a 4 afios
y 11 meses) en primera consulta de neuropediatria. El
diagnostico genético se obtuvo con una edad mediana de
4 afios y 5 meses (rango intercuartilico: 3 afios a 9 afios).
Se identificaron 2 variantes frameshift patogénicas en gen
SHANK3 que no habian sido previamente descritas y 5
deleciones patogénicas en 22q13, siendo en todos los casos
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el origen genético de novo. Todos presentaron discapacidad
intelectual moderada-grave y rasgos de autismo, con
ausencia del lenguaje verbal en 4 pacientes y dificultades
significativas en el lenguaje expresivo en el resto.

Conclusiones: El diagnostico etiolégico de los trastornos
del neurodesarrollo permite establecer un consejo genético
y un seguimiento adecuado del paciente y su familia. Esta
revision nos permite analizar nuestra actuacion diagnéstica
y terapéutica.

0-065

TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO EN
EDADES TEMPRANAS: EVOLUCION Y CAMBIOS
DIAGNOSTICOS

Vargas Salazar, Lydia; Liendo Vallejos, Silvia; Petrella,
Stefano; Ganc Zaslavsky, Gabriela.

Centro Polivalente ASPACE Catalufia, Barcelona.

Introduccion: El diagnostico ajustado de los trastornos
del neurodesarrollo TND permiten determinar el tratamiento
mas adecuado y activar los recursos en el entorno. Para
ello consideramos importante el seguimiento mas alla de las
edades de atencion temprana.

Objetivos: Analizar la estabilidad diagnéstica de los
TND a lo largo de la evolucion. Describir las comorbilidades.

Materiales y métodos: Muestra de 106 nifios atendidos
en Atencion Ambulatoria (AA) y previamente en el Centro
de Atencion Temprana (CDIAT) entre 2018 y 2023. Se
realizaron las valoraciones neuropsicoldgicas y terapias
pertinentes. Comparamos los diagnodsticos de salida del
CDIAT y diagndsticos de seguimiento en AA dentro de los
dos afios posteriores y cuantificamos las comorbilidades de
cada grupo.

Resultados: 6 grupos diagnésticos en el CDIAT: retraso
global del desarrollo RGD: 68; espectro autista TEA: 15;
retraso lenguaje RL: 15; motores: 4; emocional 4; déficit
de atencién/hiperactividad TDAH 1. EI 71,1 % de los
diagndsticos se mantuvieron estables. Cambio diagnostico
en RL: 35,7 %; TEA 33,3 %; RGD: 29.4 %. Comorbilidades
mas frecuentes: TL (16 casos); TDAH (11 casos); DI (6
casos) y Dislexia (5 casos). La estabilidad diagnoéstica se
mantuvo en los pacientes mas severos.

Conclusiones: Los diagndsticos por categorias, en los
TND, no siempre son estables en edades tempranas. El
seguimiento longitudinal permite valorar el curso evolutivo
y los cambios diagndsticos. Los TND tienen espectros de
severidad y coexistencia de sintomatologia comun en los
primeros afios de vida. Recomendamos reevaluaciones
diagnosticas en los afios posteriores a las intervenciones del
CDIAT.

0-066

USO DE PANTALLAS Y TRASTORNOS DEL
NEURODESARROLLO

Gonzalez Amor, Lara; Barragan Cirne, Ines; Huete Hernani,
Begofa; Ferrero Turrion, Julia; Garcia Ezquiaga, Jorge;
Carrasco Marina, Maria Llanos.

Hospital Severo Ochoa, Leganes.

Introduccioén: El uso de pantallas ha experimentado un
aumento significativo, planteando interrogantes sobre su
impacto en el desarrollo.

Objetivos: Describir el consumo de tiempo de pantallas
en pacientes con trastornos del neurodesarrollo.

Material y método: Estudio observacional descriptivo
mediante revision de historias clinicas de pacientes
atendidos de julio a diciembre de 2023 en las consultas de
neuropediatria de un hospital secundario. Se recogieron
datos demograficos, horas al dia de pantallas, problemas
del suefio y diagndstico clinico segun DSM-V. Se realiz6 un
analisis estadistico para estudiar la relacion del consumo de
pantallas y los distintos trastornos del neurodesarrollo.

Resultados: Se recopilaron datos de 90 pacientes
con una combinacion de trastornos del neurodesarrollo
incluyendo: trastorno por déficit de atencién e hiperactividad
(TDAH), trastorno del espectro autista (TEA), trastorno
de aprendizaje, discapacidad intelectual, y trastorno de la
comunicacion.

Debido a la variabilidad diagnostica se analizaron los
trastornos de forma individual. Objetivamos un consumo
de mas de 4 horas de pantalla en un 47.9% de pacientes
con diagnostico de TDAH (n=48); 58.8% de trastornos de
aprendizaje (n=17); 14.3% de trastornos de comunicacion
(n=21); 17.6% de discapacidad intelectual (n=17); 16.7% de
TEA (n=12). Se comprobd una relacion significativa entre
el diagnéstico de TDAH (47.9% vs 26.2%, p = 0.03) y de
trastorno de aprendizaje (58.8% vs 32.9%, p=0.04) y la
visualizacidon de mas de 4 horas de pantalla diarias.

Conclusiones: El numero de horas de exposicién a
pantallas aumenta considerablemente en pacientes con
trastornos del neurodesarrollo.

0-094

RATIO EXCITACION-INHIBICION COMO BIOMAR-
CADOR EEG EN TRASTORNOS RELACIONADOS
CON GNAO1

Dominguez-Carral, Jana'; Tongyu, Wang? Ludlam,
Wiliam Grant®; Junyent Segarra, Mar'; Fornaguera Marti,
Montserrat'; Martemyanov, Kirill}; Linkenkaer-Hansen,
Klaus?; Ortigoza-Escobar, Juan Dario’.

"Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona; 2Center for
Neurogenomics and Cognitive Research (CNCR),
Amsterdam; 3The Herbert Wertheim UF Scripps Institute for
Biomedical Innovation & Technology, University of Florida,
Florida.

Objetivo: Analizar los cambios en la proporcion
excitacion/inhibicion en nifios con trastornos relacionados
con GNAO17 (GNAO1-RD) y correlacionar estas alteraciones
con la gravedad de la presentacion clinica general y sintomas
especificos.

Métodos: Se estudiaron EEG de doce nifios con
GNAO1-RD y 36 controles pareados por edad. Se estudiaron
diferentes biomarcadores neurofisiolégicos: potencia
absoluta (AP), potencia relativa (RP), analisis de fluctuacion
de tendencia (DFA) y proporcion E/I funcional (fEl), que se
correlacionaron con la gravedad clinica y molecular.

Resultados: Los nifios con GNAO7-RD mostraron un
aumento de delta en la AP en comparacion con los controles,
junto con un aumento de delta y una disminucion de alfa
en la RP. Entre los ninos con GNAO7-RD, el aumento de
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AP de delta se correlaciona con una mayor gravedad de la
epilepsia y la funcion motora, mientras que el aumento de
RP de delta se asocia con una mayor gravedad tanto a nivel
clinico como molecular. A pesar de identificar una alteracion
en la proporcion E/l en los nifios con GNAO7-RD, las
correlaciones conductuales entre DFA y fEI siguen siendo
inconclusas.

Conclusiones: Este estudio reafirma la existencia de
alteraciones en la coordinacion entre excitacion e inhibicion
en los trastornos del neurodesarrollo, centrandose en nifios
con GNAO17-RD. Significativamente, nuestros hallazgos
demuestran asociaciones entre los marcadores de EEG y
la gravedad clinica, ofreciendo informacién relevante para
posibles intervenciones terapéuticas. Se necesitan mas
estudios que profundicen en la complicada naturaleza de las
redes corticales y el equilibrio entre excitacion e inhibicion en
los trastornos del neurodesarrollo.

0-095

HISTORIA NATURAL DE LOS TRASTORNOS
RELACIONADOS CON GNAO1: CRISIS
DISCINETICAS COMO CAUSA FUNDAMENTAL DE
MORTALIDAD

Dominguez-Carral, Jana'; Junyent Segarra, Mar;
Fornaguera Marti, Montserrat’; Balsells, Sol'; Cokoli¢
Petrovi¢, Dunja? Espinoza, Ivan®; Blanco-Lago, Raquel*;
Caceres-Marzal, Cristina®; Cancho-Candela, Ramon®; Marti-
Carrera, Itxaso’; Mateos Checa, Rosario?; Pantoja, Jorge?®;
Parra Plantagenet-Whyte, Fatima'®; Caballero Pérez,
Victoria'®; Salvador Caiibano, Maria'; Ortigoza-Escobar,
Juan Dario’.

"Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona; ?University Hospital
Centre, Osijek; 3Hospital Nacional Cayetano Heredia,
Lima; “Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo;
SHospital Materno Infantil, Badajoz; Hospital Universitario
Rio Hortega, Valladolid; ’Biodonostia Health Research
institute, Donostia; ®Hospital Juan Ramon Jimenez, Huelva;
SUniversity Hospital De la Plana, Castellén de la Plana;
""Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; ""Hospital
Universitario de Canarias, San Cristébal de la Laguna.

Objetivos: Conocer la evolucién de los distintos
aspectos cardinales de los trastornos relacionados con
GNAO1 (GNAO1-RD).

Material y Métodos: Entre marzo de 2021 y diciembre de
2023, 18 nifios con GNAO1-RD (con 14 variantes distintas,
incluidas cinco nuevas), participaron en un estudio de
historia natural. Se realizaron evaluaciones clinicas seriadas
(incluyendo escalas como Bayley-lll, Vineland-ll, BFMDRS,
AIMS, GMFM-88, CPCHILD, PedsQL, cuestionario de
suefio pediatrico, escala de gravedad de GNAO1-RD),
monitorizaciéon video-EEG prolongada y evaluacion
nutricional.

Resultados: La edad media de los pacientes fue
de 8 afios (10 meses - 16.75 afios, 9 nifas). 17/18 nifios
presentaron retraso del desarrollo, discapacidad intelectual
y trastornos del movimiento, mientras que uno presento
una forma leve de la enfermedad con trastorno del espectro
autista. Las crisis discinéticas afectaron a 11/18 nifos, 7/18
sometidos a cirugia de estimulacidon cerebral profunda,
con beneficios parciales. 9/18 presentaron epilepsia, 8

farmaco-resistente. En general, observamos estabilidad en
la progresion de la enfermedad, con momentos de deterioro
asociados con crisis discinéticas o descompensaciones de
la epilepsia, resultando en fallecimiento de tres pacientes
por complicaciones relacionadas con crisis discinéticas
0 procesos infecciosos. En nuestra cohorte encontramos
una gran heterogeneidad en la gravedad de los sintomas,
destacando una evolucion y puntuaciones de gravedad
comparables entre pacientes que comparten la misma
variante en GNAO1.

Conclusiones: Nuestro estudio profundiza en la
compleja historia natural de GNAO1-RD, destacando su
heterogeneidad clinica. A pesar de la estabilidad general en
la progresion y gravedad, pueden ocurrir exacerbaciones
agudas, con especial impacto en las asociadas a crisis
discinéticas.

0-096

EVALUACION DE LA EFICACIA Y SEGURIDAD
DEL TRATAMIENTO CON RUXOLITINIB EN EL
SINDROME DE AICARDI-GOUTIERES Y OTRAS
INTERFERONOPATIAS TIPO |

Valdés Diéguez, Carmen'; Gabaldén Albero, Alba'; Cazurro
Gutiérrez, Ana?; Delgado Alvarez, Ignacio?, Lépez, Mireia?;
Del Toro Riera, Mireia?; Gémez Andrés, David?; Macaya,
Alfons?; Hernandez Muela, Sara'; Pérez Duefias, Belén?;
Beseler Soto, Beatriz'; Ordofio Saiz, Victoria'.

"Hospital Universitario La Fe, Valencia; ?Hospital Universitari
Vall d"Hebrén, Barcelona.

Objetivos: Evaluar la evolucion clinica en pacientes con
trastornos neurologicos asociados a interferonopatias tipo |
tratados con ruxolitinib y compararla con la evolucion natural
de estos mismos enfermos antes del tratamiento.

Material y método: Analisis descriptivo de pacientes
con trastornos neurolégicos asociados a interferonopatias
tipo | procedentes de dos centros terciarios. Estudio
prospectivo de la seguridad y efectividad del ruxolitinib en
un subgrupo de pacientes mediante monitorizacién clinica
(herramientas clinimétricas) y analisis de biomarcadores
(firma del interferon).

Resultados: Nueve pacientes (edad actual 917 anos, 8
varones) con sindrome de Aicardi-Goutieres (RNASEH2B,
n=5, RNASEH2C, n=1), paraparesia espastica (IFIH1),
necrosis estriatal bilateral (ADART) y trastorno inespecifico
del neurodesarrollo (IFIH1) debutaron a los 115 meses
con los siguientes sintomas: regresién neurodesarrollo 9/9,
tetraparesia espastica 7/9, encefalopatia 5/9, deceleracion
de perimetro craneal 4/9, pirexia estéril 4/9, epilepsia 3/9
y movimientos oculares anormales 3/9. Cinco pacientes
recibieron ruxolitinib a una edad media de 23 meses.
Un paciente diagnosticado prenatalmente fallecié en el
primer mes de vida de estatus distdnico, habiendo recibido
tratamiento escasos dias. Cuatro pacientes en tratamiento
desde hace 2,5+1 afios alcanzaron nuevos hitos del
desarrollo y experimentaron mejoria en parametros de
afectacion sistémica. Se negativiz6 la firma del interferén en
2/3 muestras analizadas. La dosis de ruxolitinib se redujo en
dos casos que positivizaron virus BK en orina.

Conclusiones: Los pacientes tratados con ruxolitinib
muestran estabilidad clinica, mejoria en items del desarrollo
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y normalizaciéon de biomarcadores, a diferencia del cuadro
de regresion neuroldgica tipico del curso natural de la
enfermedad.

0-097

IDENTIFICACION DE SIGNOS DE PREOCUPACION
EN EL NEURODESARROLLO EN RECIEN
NACIDOS PRETERMINO (RNPT) Y DE BAJO PESO
(BPEG) MEDIANTE MONITORIZACION REMOTA
(PROYECTO MR-BRAIN)

Hernandez Fabian, Aranzazu'; Vacas Del Arco, Beatriz';
Casado Vara, Roberto?; Bejarano Martin, Alvaro; Magan
Maganto, Maria®; Palomero Sierra, Blanca®; Martin Cilleros,
Maria Victoria®;, Ruiz-Ayucar De La Vega, Irene?*; Gutiérrez
Gonzalez, Elena Pilar®; Canal Bedia, Ricardo?®.

'Hospital ~ Universitario de Salamanca, Salamanca;
2Universidad de Burgos, Burgos; 3Universidad de Salamanca,
Salamanca; “Hospital Nuestra Sefiora de Sonsoles, Avila;
5Pediatria Atencion Primaria, Salamanca.

Introduccion: Los bebés con nacimiento prematuro
(RNPT)y/obajo pesoal nacer (BPEG) presentan mayor riesgo
de trastornos del neurodesarrollo (TND). La identificacion de
marcadores bioldgicos, no solo conductuales, podria facilitar
el seguimiento y la atencion temprana en esta poblacion.

Objetivos, Material y métodos: Se ha iniciado un
estudio de seguimiento de bebés de alto riesgo (RNPT y/o
BPEG) y de bajo riesgo (nacimiento a término) de desarrollar
un TND, mediante monitorizacion de atencién visual y de
actividad cerebral. El objetivo principal del programa es
potenciar la identificacion de marcadores relacionados
con la comunicacién social y el funcionamiento adaptativo
asociados a signos de riesgo de Trastorno del espectro
autista (TEA). La evaluacién se realiza combinando una
bateria de pruebas estandarizadas y tareas experimentales
para ser aplicadas con fNIRS (Functional near-infrared
spectroscopy) y Eye-tracking, a los 8, 12, 18 y 24 meses de
edad corregida.

Resultados: La muestra actual de estudio es de 84
bebés (49 RNPT y 35 controles). Se han identificado dos
areas de interés (Area of Interest-AOl) del rostro adulto
para los bebés prematuros, los ojos y la boca. Cinco bebés
prematuros fueron identificados con riesgo de TEA, entre
los 12-18m. Los bebés de prematuros con signos de TEA
presentaron mayor fijacion al area de la boca del adulto.

Conclusiones: La preferencias de mirada podria ser
una herramienta util para evaluar el desarrollo atencional y
social en bebés con nacimiento prematuro. Se necesita una
mayor muestra para afianzar estos resultados.

0-099

INFLUENCIA DE LA ALTA SENSIBILIDAD
DE PROCESAMIENTO SENSORIAL EN EL
TRATAMIENTO DEL TRASTORNO POR DEFICIT
DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD

Montiel Rey, Ana'; Paredes Mercado, Cecilia'; Hernandez
Pérez, Arianna Alejandra?; Brincau Garcia, Francisco Javier?;
Martinez-Villasante Aleman, Alicia'; Prochazkova, Michaela®;
Velilla Antolin, Diana'; Escajadillo Vargas, Kelly Jennifer?;
Jiménez Gonzalez, Erika'; Cordero Castro, Cristina®.

"Hospital Universitario Rey Juan Carlos, Méstoles; ?Hospital
Universitario de La Palma, La Palma; *Hospital General
Universitario Gregorio Marafién, Madrid; *Blue Healthcare,
Madrid.

Introduccion y objetivo: La Alta Sensibilidad
de Procesamiento Sensorial (ASPS) es un rasgo
neuropsicolégico caracterizado primordialmente por una
elevada sensibilidad a los estimulos externos. Ciertas
caracteristicas coinciden con el Trastorno por Déficit de
Atencién e Hiperactividad (TDAH), lo que puede dificultar
su abordaje. El objetivo de este estudio fue conocer la
efectividad farmacolégica en una poblacion pediatrica con
diagnostico de TDAH, con y sin ASPS, y la posible influencia
de haber recibido o no psicoterapia y/o psicopedagogia,
entre otras variables.

Material y métodos: Se trata de un estudio
epidemiolégico  observacional, descriptivo, transversal
y descriptivo cuyo tamafio muestral fue de 100 sujetos
valorados en consulta de Neuropediatria con diagndstico de
TDAH. Se seleccionaron pacientes con y sin ASPS segun
la Escala de Alta Sensibilidad de Elaine Aron traducida.
Se recogieron las siguientes variables: edad, sexo,
respuesta terapéutica percibida, psicofarmaco, asistencia
a psicopedagogia, psicoterapia, presencia de trastornos
psiquiatricos y/o de aprendizaje.

Conclusiones: La respuesta farmacoldgica percibida
fue del 75% en nifios con TDAH y ASPS, respecto al 68%
de los niflos con TDAH aislado, no encontrandose diferencia
estadisticamente significativa. Si se observd una mejor
respuesta percibida en pacientes que recibieron apoyo
psicopedagdgico (p<0,001). No se obtuvieron diferencias
estadisticamente significativas para el resto de variables
estudiadas.

Discusion: Los pacientes con TDAH y ASPS pueden
beneficiarse tanto del tratamiento farmacoldgico habitual,
como de un acompafiamiento psicopedagdgico temprano
para una mejor evolucién. Creemos adecuado plantear
nuevos estudios en este sentido, con especial interés en una
psicoterapia especifica para la ASPS.




XLVI Reunion Anual de la SENEP (Sociedad Espaiola de Neurologia Pediatrica)

Patologia Neurologica Neonatal

0-067

CAMBIOS OBSERVADOS EN EL MANEJO DE
LAS CONVULSIONES NENONATALES EN LOS
ULTIMOS ANOS

Fernandez Garcia, Ana; Terroba Seara, Sandra; Jiménez
Gonzalez, Aquilina; Rodriguez Fernandez, Cristina; Martinez
Pérez, Maria; Alvarez Juan, Beatriz; Medina Guerrero,
Carlos; Munoz Cabrera, Viviana Paola; Grulldbn Urefa,
Estefani Carolina.

Complejo Asistencial de Leén, Leén.

Introduccion: Las crisis convulsivas son la primera
manifestacion de muchos trastornos neuroldgicos
neonatales, siendo su incidencia en esta época de la vida
mayor que en cualquier otra edad.

Objetivos: Describir las caracteristicas epidemioldgicas,
de tratamiento y de prondstico de las convulsiones
neonatales.

Material y método: Estudio descriptivo observacional
retrospectivo a partir de historias clinicas de los neonatos
con convulsiones en los ultimos 12 afios.

Resultados: Se analizaron 33 pacientes. En relacion
con la etiologia, la encefalopatia hipoxico-isquémica (EHI)
fue la mas frecuente. Dentro de los farmacos administrados
en el momento de la crisis, el mas empleado fue el
fenobarbital (90,9%), seguido del levetiracetam (48,5%),
midazolam (39,3%) y fenitonia (15,1%). Ademas, al 51,5%
de los pacientes se les pautdé un antiepiléptico tras el alta,
mas frecuentemente levetiracetam (45,5%) y fenobarbital
(12,1%). De los supervivientes, el 81,4% fueron derivados
a Atencion Temprana precozmente. Dentro de las secuelas
destaca mayor afectacion en la esfera de la comunicacion
y la actividad motora, siendo la EHI moderada-grave la
etiologia que mas se asocioé a secuelas graves (p 0,003). Por
lo que respecta a las funciones visual y auditiva, un 18,1%
y un 6% de los pacientes, respectivamente, presentaron
secuelas.

Conclusiones: Una vez mas corroboramos que la
etiologia de las convulsiones neonatales determinara el
pronostico (en nuestro estudio resultan significativas las
secuelas graves asociadas a EHI moderada-grave). Otro
aspecto que llama la atencion es el levetiracetam como
farmaco de segunda linea desde el afio 2014 y la suspensién
del mismo previo al alta desde el 2020.

0-068

COLAGENOPATIA COL4A1: ESPECTRO CLINICO
EN UNA SERIE DE CASOS DE DEBUT FETAL-
NEONATAL

Gutiérrez Rodriguez,  Ana; Habimana  Jordana,
Nyirahabimana Anna; Nou Fontanet, Laia; Alarcon Allén,
Ana; Eixarch Roca, Elisenda; Fons Estupifia, Carmen.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccién: Los desoérdenes relacionados con
COL4A1 presentan una gran variabilidad fenotipica

caracterizada por microangiopatia cerebral (porencefalia,
hemorragias intracraneales, malformaciones del desarrollo
cortical), defectos oculares, afectacion renal y muscular.
La herencia es autosomica dominante, en la mayoria de
los casos heredada de algun progenitor. Presentamos una
serie de casos de debut clinico pre-perinatal con diagnéstico
genético confirmado y definimos signos uia para un
diagnostico precoz.

Pacientes:

* Mujer de 17 afios diagnosticada al nacimiento
de catarata bilateral. Antecedentes familiares de
catarata congénita y lesiones vasculares cerebrales.
Neurodesarrollo normal. A los 6 afios debuta con
epilepsia focal, controlada con carbamazepina. En
RM destacan lesiones glidticas en sustancia blanca
subcortical y cerebelosa. No afectacién cardiolégica
ni renal. Variante patégena en COL4A1 de herencia
materna.

* Mujer de 5 afios con diagnéstico prenatal (27 SG)
de hemorragia intraventricular con infartos venosos
periventriculares, evolucion a porencefalia. Variante
patdogena en COL4A1 en heterocigosis, de novo.
Retraso del neurodesarrollo. A los 2 afios debuta
con epilepsia focal, tratada con levetiracetam.
Seguimiento por Nefrologia por hematuria y
proteinuria. Sin alteraciones oftalmoldgicas.

« Varéon de 3 meses, con diagnostico prenatal(31
SG) de esquizencefalia de labio abierto bilateral,
ventriculomegalia e irregularidad vascular en
ambas ACM. Variante patégena en COL4A71 en
heterocigosis, de novo. Microftalmia y catarata
bilateral. No epilepsia. Pendiente de estudio
cardioldgico y renal.

Conclusién: Hay que sospechar colagenopatia-
COL4A1 en fetos-neonatos con catarata congénita, lesiones
vasculares cerebrales y/o malformaciones del desarrollo
cortical. el diagndstico precoz permite un adecuado
asesoramiento en periodo fetal asi como postnatal.

0-069

ANALISIS DE ENCEFALOPATIA HIPOXICO
ISQUEMICA NEONATAL MODERADA Y SEVERA
CON CRISIS COMICIAL

De Felipe Pérez, Maria; Garrote Molpeceres, Rebeca;
Morales Albertos, Laura; Vazquez Martin, Selma; Brezmes
Raposo, Marta; Benito Gutiérrez, Marta; Morales Moreno,
Antonio Jesus; Castro Rey, Margarita.

Hospital Clinico Universitario, Valladolid.

Objetivos: Estudiar encefalopatia hipoxico-isquémica
(EHI) neonatal con complicaciones comiciales, conocer su
manejo e implicaciones neurolégicas.

Material y método: Estudio analitico ambispectivo de
EHI neonatal en hospital de tercer nivel los ultimos 13 afios.

Resultados: Muestra de 34 neonatos, 62% con EHI
moderada, 38% severa. Ratio varon/mujer 1,43. Edad
gestacional 39,2 semanas (37,3-40,2). Peso nacimiento
2840 gramos (2360-3300). 12% éxitus. Se detallan factores
de riesgo (FR), manejo y evolucion de 15 pacientes con crisis
eléctricas (44%). 67,7% presentaba EHI severa, predominio
en varones (60%). Edad gestacional 38,3 semanas (37,4-
40,3). Peso nacimiento 2.700 gramos (2.200-3.300). FR
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prenatales: 73,3% riesgo infeccioso, 33,3% alteraciones
ecograficas prenatales, 20% diabetes gestacional: FR
perinatales: 67,7% cesarea urgente, 20% instrumentado;
13,3% prematuridad; evento centinela: 80% RCTG alterado/
silente, 20% desprendimiento placentario), 60% reanimacion
avanzada. pH-cordéon 6,98 (6,8-7,17), lactico 13 mmol/L
(11,2-20), Mediana Apgar 1-5-10 min.: 1(0-1), 3(0-4) y 5(3-7).
20% rasgos dismorficos Clinica: 86,7% coagulopatia, 67,7%
inestabilidad hemodinamica, 60% dafo renal agudo, 13,3%
meningitis. Pruebas complementarias: 73,3% ecografia
transfontanelar alterada, 86,7% RMN cerebral patoldgica,
53,3% hipertension pulmonar, enolasa neuroespecifica
58,25 microgramos/L  (42,3-130). Tratamiento: todos
hipotermia terapéutica, inicio 5 horas de vida (3-5,5), T®
mediana 34,3°C (33,8-33,5). Todos soporte respiratorio,
93,3% antibioterapia, 80% transfusion, 73,3% inotropicos.
Dias estancia en UCI: 9 (5-13), estancia total hospitalaria:
20 (11-26). Exitus del 20%. El 67,7% de supervivientes
necesitaron terapia rehabilitadora y 33% desarroll6 paralisis
cerebral infantil.

Conclusiones: La mayor morbimortalidad se produce
en pacientes con crisis eléctricas por la severidad de su EHI.
Analizar en profundidad estos pacientes permitird mejorar
Su pronostico.

0-100

RESULTADOS DEL TRATAMIENTO CON
HEPARINA EN TROMBOSIS DE SENOS VENOSOS
NEONATALES EN UN HOSPITAL TERCIARIO.
REVISION DE 6 ANOS

Castro Rey, Margarita; Vazquez Martin, Selma; Matias,
Vanesa; Morales, Laura; Perez, Elena; De Felipe, Maria;
Morales Moreno, Antonio; Aldana, Ignacio; Sanchez, Alicia;
Prada, Camila.

Hospital Clinico Universitario, Valladolid.

Objetivos: Protocolo de actuacién ante la deteccion
de una trombosis de senos venosos cerebrales (TSCV) en
neonatos.

Material y Métodos: Estudio descriptivo retrospectivo
de casos de TSVC en neonatos diagnosticados en
nuestro centro en el periodo 2018-2023. Se analizaron las
caracteristicas demograficas, edad gestacional, clinica,
factores de riesgo, senos trombosados, lesiones asociadas,
dosis de tratamiento, tiempo de re-permeabilizacion,
complicaciones y secuelas a través de la historia clinica
electronica.

Resultados: 20 neonatos con TSVC (55% varones).
Media EG 34 semanas (DS +/- 5). 50% Cesareas. Precisaron
reanimacion perinatal 80%. Media pH cordén 7,22(DS +/-
0,1). Sintomatologia neurolégica 85% (crisis 40%, letargo
15%, hiperexcitabilidad 15%). Diagnostico RMN cerebral
100%. En 70% afectacién de mudltiples senos, siendo el
transverso el mas afectado 95% seguido del sigmoideo
65%. Asocido hemorragia el 20%. Estudio coagulopatias
pretratamiento en el 100%: un paciente presenté Enfermedad
de Von Willebrand, no administrandose heparina; el resto
(n=19) recibieron heparina. De estos Ultimos se resolvieron
las manifestaciones neurolégicas en la primera semana en
89,5%. RMN control antes de 15 dias con recanalizacion
parcial en 47,4% vy total 31,5%. La media de duracion
del tratamiento 2,78 meses DS+/-0,84). No existieron

complicaciones. Mediana de edad 20,5 meses.

Conclusiones: El tratamiento protocolizado con
heparina en neonatos con TSVC parece seguro, existiendo
una baja tasa de complicaciones asociadas, y con resolucion
completa del trombo en todos los casos en los primeros tres
meses de tratamiento. En nuestra serie la tasa de éxito fue
completa, sin registrarse complicaciones a corto, medio ni
largo plazo en ningun paciente.

0-101

PROGRAMA DE CRIBADO EN CITOMEGALO-
VIRUS CONGENITO: PRESENTACION CLINICA,
HALLAZGOS DE NEUROIMAGEN NEONATAL Y
EVOLUCION DEL DESARROLLO PSICOMOTOR

Vila Bedmar, Sara; Nuinez Enamorado, Noemi; Camacho
Salas, Ana; Liébana Rojas, Constanza; Martinez De Aragén
Calvo, Ana; Pallas Alonso, Carmen Rosa; Zamora Crespo,
Berta; Villaverde, Serena; Pedrero Tomé, Roberto; Blazquez
Gamero, Daniel.

Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid.

Introduccion: La mayoria de los recién nacidos (RN)
con citomegalovirus congénto (CMVc) son asintomaticos,
aunque hasta un 15% de ellos pueden desarrollar secuelas
en la primera infancia. Ademas del riesgo de discapacidad
intellectual y secuelas motoras en nifios con CMV
sintomatico, parece existir también una mayor incidencia de
algunos problemas del neurodesarrollo en nifios con CMV
asintomatico.

Métodos: Estudio prospectivo de screening de CMVc a
través de PCR en saliva de RN durante un afio en un hospital
terciario. En todos los RN se valord la presencia de signos
fisicos y neurolégicos de infeccion por CMV vy se realizaron
potenciales evocados auditivos de tronco cerebral, fondo de
0jo, ecografia transfontanelar y RM cerebral sin sedacion.

Resultados: 3190 RN fueron incluidos y 15 de ellos
fueron diagnosticados de CMVc (prevalencia 0.47%, Cl 95%:
0.29%—0.77%). 2/3 presentaron anomalias a nivel de la RM
cerebral, especialmente alteraciones a nivel de la sustancia
blanca. 4/15, todos ellos con alteraciones a nivel de la RM
cerebral, presentaron retraso psicomotor (2) y trastorno por
deficit de atencion e hiperactividad (2). Todos los casos con
RM cerebral normal tuvieron un desarrollo psicomotor sin
alteraciones.

Conclusiones: Las alteraciones a nivel de neuroimagen
neonatal son prevalentes en RN con CMVc sin sintomas de
infeccion, algunas de ellas son inespecificas y de dudoso
valor patogénico.

En RN con CMVc sin sintomas y con ecografia y
RM cerebral normal, el riesgo de secuelas auditivas y
neuroldgicas a largo plazo es muy bajo.
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INFECCION CONGENITA POR CITOMEGALO-
VIRUS. ESTUDIO RETROSPECTIVO 12 ANOS,
MOTIVOS DE DIAGNOSTICO Y EVOLUCION

Abenia Usoén, Pilar; Buzén Serrano, Laura; Marrero Alfonso,
Martina; Caceres Barrera, Silvia Jade; Martin Costa, Ana;
Pinillos Pisén, Raquel.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: La infeccion congénita por citomegalovirus
(CMVCc) es la causa mas frecuente de infeccion congénita en
los paises desarrollados.

Objetivos: Obtener datos de prevalencia, motivos de
diagnostico y evolucion en los pacientes diagnosticados de
CMvc.

Poblaciéon y Método: Estudio descriptivo retrospectivo
de los pacientes con CMVc en la Unidad de Neonatologia en
los ultimos 12 afios (marzo de 2011- marzo de 2023).

Resultados: 42 pacientes, incidencia de CMVc del
0.089% del total de recién nacidos vivos. Motivo de
diagndstico: 24% prenatal, 76% postnatal.

Causas de diagnostico postnatal: 25.8 % afectacion de
neuroimagen, 22.5% trombopenia, 9.7%,cribado auditivo
neonatal, 22.5% CIR/PEG, 22.5% cribado en menores de 32
SEG o peso RN< 1500 gramos.

Mortalidad: 2.4%, 1 paciente. Considerados sintomaticos
el 66%, paucisintomaticos-asintomaticos el 34%. Recibieron
tratamiento los pacientes considerados sintomaticos.
Tratamiento con valganciclovir 6 semanas en el 33%, > 6
semanas en el 67% de los casos.

Neuroimagen: el 97.6% ecografia transfontanelar
(46.3% quistes, 30% vasculopatia lenticuloestriada, 12.2%
ventriculomegalia), resonancia magnética 59.5% (8%
alteracion migracion).

Afectacion oftalmoldgica al nacimiento 4 pacientes
(9.7%).

Seguimiento a los 2 afos: 38/41 pacientes (92.7%).
Afectacion motrizz 15.8% (10.5% pardlisis cerebral).
Valoracion auditiva a los 2 afios 80.5% (33/41). El 24.2%
hipoacusia (8/33) (12.5% asintomatico-paucisintomatico,
87.5% sintomatico). Evolutivamente, 6 pacientes portadores
de implante coclear, todos considerados sintomaticos al
nacimiento (6/27, 22.2%).

Conclusiones: Consideramos de especial interés los
datos obtenidos respecto a los motivos de diagndstico.

El 22,2% de los pacientes considerados sintomaticos al
nacimiento son portadores de implante coclear, y ninguno de
los considerados asintomaticos.

0-103

ENCEFALOPATIA HIPOXICO ISQUEMICA EN
NEONATOSNACIDOSATERMINO ENUNHOSPITAL
TERCIARIO. EFECTOS A LARGO PLAZO

Monfort Belenguer, Lucia; Villar Vera, Cristina; Tarongi
Marco, Laura; Barrachina Jorda, Lucia; Gonzalo Consuegra,

Julia; Cubells Garcia, Elena; Estafi Capell, Javier.

Hospital Clinico Universitario, Valencia.

Objetivo: Descripcion de problemas del neurodesarrollo
en RN a término con EHI entre los afios 2006 y 2016 en un
hospital terciario.

Material y métodos: Busqueda retrospectiva.
Variables recogidas: sexo, pH de corddén y perimetro
craneal (PC). También Apgar <5 al minuto, convulsiones,
electroencefalograma (EEG) y de prueba de imagen
(ecografia transfontanelar (ET) y/o resonancia (RM)
cerebral). Se reviso si los RN, a largo plazo, habian estado
seguidos en Neuropediatria/Unidad de Salud Mental Infantil
(USMIA). Se excluyeron de la muestra RN con errores
congénitos del metabolismo o con alguna patologia materna
o del RN conocida.

Resultados: Total de 101 pacientes: 55,44% varones y
44,55% muijeres. Criterios de EHI grave 3,96%, moderada
7,92% y leve 85,08% (clasificacion de Sarnat modificada).
5 se trasladaron para hipotermia (instauracion del protocolo
propio de hipotermia en 2017). Exitus en 4 pacientes
(3,96%). Convulsionaron 6,93%. EEG integrado por amplitud
en el 37,62%, alterado en un 13,15%. ET en 93% de RN
(alteradas un 20,2%) y RM al 24,75% de los RN (alteradas
el 68%). Exploracion neurologica alterada al alta de
neonatos en un 4,95%. A los 6 afos: 15,84% en seguimiento
por neuropediatria y un 19,8% tenia un diagnostico en
la esfera del neurodesarrollo o de psiquiatria (paralisis
cerebral infantil, trastornos del espectro autista, trastorno
aprendizaje no especificado, trastorno por déficit de atencion
e hiperactividad, trastorno de conducta y ansiedad.

Conclusiones: Debemos estar alerta y adaptar
protocolos de seguimiento en EHI por la posibilidad de
desarrollar a medio largo plazo problemas neurocognitivos,
de aprendizaje o conducta.
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LESIONES SIMETRICAS EN LOS TALAMOS EN
NEONATOS: UNA SERIE DE CASOS

Ribeiro Aguiar, Barbara'; Battistino Zanutigh, Valentina?;
Nou, Laia?; Gémez-Chiari, Marta?; Jou, Cristina?;, Carreras,
Nuria?; Martinez Gonzalez, Maria Jesus?; Fons, Carme?.

"Hospital Beatriz Angelo, Loures; 2Hospital Sant Joan de Deu,
Esplugues de Llobregat; *Hospital de Cruces, Barakaldo.

Introduccion: Las lesiones talamicas simétricas (LTS)
representan una entidad rara y asociada a prondstico
desfavorable. Su aparicion en neonatos, frecuentemente tras
una hipoxia prenatal-perinatal, plantea desafios diagndsticos
y terapéuticos.

Objetivos: Describir el curso clinico y hallazgos en la
neuroimagen de cinco pacientes con LTS.

Métodos: Serie de Casos. Revision retrospectiva de
datos clinicos perinatales, hallazgos en la neuroimagen y
evolucién de cinco pacientes afectos de LTS.

Resultados: Todos nacieron a término, 3 de sexo
femenino. Polihidramnios(2), bradicardia fetal(1). Apgar < 5
a los 5 minutos(3). pH AU normal(4). Clinica neurolégica al
nacimiento: hipotonia axial(3), hipertonia de extremidades,
problemas de succién-deglucion, mal manejo de secreciones
respiratorias  (Pseudo-bulbar)(5). EI aEEG demostrd
crisis eléctricas(2) y brote-supresion(1). Neuroimagen:
hiperecogenicidad talamica con calcificaciones en la
ecografia TF(4) y en TAC craneal(1). La RM cerebral
evidencié aumento de senal en T1 con pérdida de volumen
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talamico en todos los casos. El pronéstico fue desfavorable:
3 exitus en periodo neonatal, en contexto de adecuacion del
esfuerzo terapéutico y 1 en el primer afio por complicacion
respiratoria. El otro paciente, a los 15 meses, presenta
tetraparesia espastico-distonica (GMFCS V), DI, disfagia.
Anatomia patolégica mostré reduccién en el nimero de
neuronas talamicas, muchas mineralizadas, algunas con
acumulos férricos(3).

Conclusiones: Las LTS constituyen el espectro
mas grave de la EHI, se trata de un patrén raro y suele
relacionarse con hipoxia-isquémica intradtero severa. La
clinica neuroldgica y pseudobulbar se presenta en periodo
neonatal inmediato. Para su diagnéstico es fundamental la
ecografia TF al nacimiento que muestra calcificaciones en
ambos talamos.

0-105

INFARTO HERMORRAGICO PERIVENTRICULAR
EN UNA COHORTE DE <32 EG Y/0 <1500 GRAMOS
NACIDOS ENTRE 1991 Y 2020. CARACTERISTICAS
DE NEUROIMAGEN Y NEURODESARROLLO

Nunez Enamorado, Noemi; Camacho Salas, Ana; Simon De
Las Heras, Rogelio; Zamora Crespo, Berta; Pombol Cruz,
M Esmeralda; Torres, Maria Jose; Moral Pumarega, Maria
Teresa; Pallas Alonso, Carmen Rosa.

Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid.

Objetivo: Describir las caracteristicas ecograficas de
los infartos hemorragicos periventriculares (IHPV) y su
asociacion con mortalidad y neurodesarrollo en una cohorte
de prematuros.

Material y método: Estudio observacional retrospectivo
de los <32 EG y/0 £1500 gramos nacidos entre 1991 y 2020
con diagnéstico ecografico de IHPV.

Resultados: Se incluyeron 119 prematuros con IHPV
(3,86%). El 71,43% eran <27 EG. La mortalidad total fue
de 35,29%, disminuyendo desde 41,17% en los afios 90 al
26,56% en 2020. El 84% se diagnosticaron en las ecos del
2°y 7°dia. En el 46% se asocié a hemorragia intraventricular
3 (HIV-3) y 11 pacientes desarrollaron hidrocefalia
posthemorragica.

66 IHPV eran unilobares (32 frontal y 29 parietal) y 46
afectaban a >1 I6bulo (10 faltaban datos). EI 60% eran >1cm.
Ningun prematuro con IHPV frontal desarrollé PCI, mientras
que si la desarrollaron el 41,6% de los IHPV parietales y el
67,85% de los multilobares. De los 32 nifios con PCI, sélo
1 no consiguié la marcha. 6 fueron PCI monoparéticas, 22
hemiparéticas, 3 paraparéticas y solo 1 tetraparesia.

De los 70 nifios que fueron seguidos hasta los 7 afios,
15 presentaron secuelas cognitivas (12 DI leve y 7 DI
moderada), siendo mas frecuente entre los IHPV multilobares
que unilobares (32,14% vs 16,66%) y 8 nifios desarrollaron
epilepsia (7 con IHPV multilobares).

Conclusiones: La localizacion parietal y la afectacion de
> 1 l6bulo, asi como el mayor tamafio de los IHPV se asocian
a mayor frecuencia de neurodesarrollo adverso, como PCI,
discapacidad intelectual y epilepsia.

Cefaleas v Patologia Tumoral

0-070

USO DE ANTICUERPOS MONOCLONALES
CONTRA EL PEPTIDO RELACIONADO CON EL
GEN DE LA CALCITONINA O SU RECEPTOR
COMO TRATAMIENTO PREVENTIVO DE MIGRANA
CRONICA EN ADOLESCENTES

Arias Vivas, Eva; Ruiz-Ocana, Guillermo; Villanueva,
Alessandra; Hernandez, Alejandro; Santos, Maria Teresa;
Garcia Ron, Adrian.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Introduccion: El péptido relacionado con el gen de
la calcitonina (CGRP) desempefia un papel crucial en la
patogénesis de la migrafia. Existe abundante evidencia
de la eficacia y seguridad del tratamiento con anticuerpos
monoclonales CGRP o su receptor (mAb CGRP) en adultos.

El objetivo es describir nuestra experiencia con mAb
CGRP como tratamiento preventivo de migrafia crénica en
adolescentes.

Material y métodos: Estudio prospectivo en pacientes
menores de 18 afos diagnosticados de migrafia crénica
refractaria y tratados con mAb CGRP como uso compasivo.
Se recopilaron datos demograficos, variables clinicas
relacionadas con su cefalea, eficacia del tratamiento
e impacto en calidad de vida segun escala PedMIDAS
(mide afectacion de migrafia en calidad de vida, mayor
puntuacién= mayor gravedad de la migraia) y efectos
secundarios.

Resultados: Incluimos 3 mujeres adolescentes de 17
afios con una media de 23.3 (DE 5.77) episodios al mes.
Todas habian recibido una media de 3.6 preventivos orales
previos (DE 1.15) y habian sido tratadas con infiltracién de
téxina botulinica (3 ciclos) y bloqueos anestésicos en zona
GON. Tras Erenumab (mAb CGRP) a dosis de 140 mg/
mensual sc durante 3 meses, objetivamos una disminucion
clinicamente significativa respecto a la frecuencia de
episodios/mes que pasé a 4.3 (DE 1.52) y el impacto de la
cefalea, pasando de mediana de puntuacion en PedMIDAS
basal de 55 (rango: 50-75), a 15 (rango: 11-16). Ninguna
paciente describié efectos adversos.

Conclusiones: El tratamiento con Erenumab (mAb
CGRP) podria ser una alternativa segura y eficaz en ado-
lescentes con cefaleas cronicas refractarias a medicacion.

0-071

LA MIGRANA COMO IMITADOR DE ICTUS EN LA
EDAD PEDIATRICA

Pombrol Cruz, Maria Esmeralda; Martinez De Aragén Calvo,
Ana; Camacho Salas, Ana; Nufiez Enamorado, Noemi;
Simon De Las Heras, Rogelio.

Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid.
Introduccion: La puesta en marcha del cédigo ictus
pediatrico permite obtener estudios de imagen cerebral en

la fase aguda del ictus o de los imitadores del ictus como
la migrafia con aura, uno de los imitadores de ictus mas

comunes en los ninos.



XLVI Reunion Anual de la SENEP (Sociedad Espaiola de Neurologia Pediatrica)

Objetivos: Describir la presentacion clinica y los hallaz-
gos de neuroimagen en pacientes con migrafia con aura
como imitador del ictus pediatrico en un hospital terciario.

Material y método: Andlisis retrospectivo de datos
demograficos, clinicos y de neuroimagen en pacientes en
los que fue activado el cédigo ictus pediatrico entre los afios
2019-2023 y fueron diagnosticados de migrafia.

Resultados: Se activo el cddigo ictus en 82 paciente en
este periodo, de ellos 28 fueron diagnosticados de migrafia
(34.1%). Su edad media fue12.5 afios, el 46% fueron
varones. La clinica mas frecuente fue cefalea (89.3%),
seguida de alteraciones del habla (75%), déficit motor,
vomitos y alteraciones sensitivas (todas ellas 35.7%). De
los 28 pacientes que finalmente fueron diagnosticados de
migrafia con aura, se realiz6 RM urgente en 22 (78.8%).
En 13 casos la RM se consideré normal, pero en 9 casos
se observd una prominencia de las venas del hemisferio
izquierdo en las secuencias de susceptibilidad magnética.

Conclusiones: La prominencia venosa (index veins)
puede ser un marcador diagndstico radioldgico agudo de la
migrafia con aura y particularmente de la migrafia asociada
a disfasia. La disfuncion cortical transitoria que causa la
clinica del aura se puede asociar a prominencia venosa en
las secuencias de susceptibilidad magnética.

0-072

TECNICAS DE RELAJACION COMO OPCION
PARA EL MANEJO DE SINTOMAS ASOCIADOS A
CEFALEA

Vilar Hernandez, Carmen; Irazabal, Nadia Inés; Carranza
Rojo, Daniel; Crespo Eguilaz, Nerea; Sanchez-Carpintero,
Rocio.

Clinica Universidad de Navarra, Pamplona.

Introduccion: Las cefaleas en Pediatria frecuentemente
asocian sintomas de ansiedad. La familia y/o el propio
paciente suelen rechazar opciones como psicologia,
psiquiatria o psicofarmacos. Las técnicas de relajacion
impartidas por enfermeria puede ser una opcion eficaz. El
objetivo de este trabajo es valorar el efecto de los ejercicios
de relajacion en nifios con cefalea y sintomatologia ansiosa.

Material y método: Estudio observacional descriptivo y
retrospectivo que incluye 19 pacientes, con diagnéstico de
cefalea y sintomas de ansiedad, de 6 a 15 afios; el 78.95%
eran mujeres. Se recogieron datos demograficos y clinicos
en la visita inicial y a los 2-4 meses de revision; excluimos 3
por falta de seguimiento. Con la Clasificacién internacional de
cefaleas (ICH-3), se clasificé la frecuencia de los episodios.
La intervencion la realizd la enfermera especializada y
constd de dos fases: la respiraciéon consciente y la técnica
de relajacion progresiva de Jacobson.

Resultados: La casuistica estudiada contaba con
diagndstico de: cefalea mixta 7/16, migrafia 4/16 y cefalea
tensional 5/16. Utilizando la ICH-3, 10/16 eran frecuentes y
6/16 eran cronicas. La adherencia a la técnica fue diaria en el
31.25% de los participantes. En el seguimiento se comprobd
un descenso de frecuencia de episodios en la totalidad de
la muestra, solo 2 asociaron la introduccion de amitriptilina.

Conclusiones: Con las terapias de relajacion se puede
mejorar la sintomatologia y el estado fisico del paciente con
cefalea e indirectamente también el emocional. Ante estos
resultados, proponemos ampliar este programa a otras
patologias asociadas a la ansiedad.

Episodios Paroxisticos No
Epilépticos y Patologia del
Sueiio

0-073
CALMANDO UNA TORMENTA DISAUTONOMICA

Lobato Lopez, Sara; Calvo Medina, Rocio; Vera Medialdea,
Rafael; Ruiz Garcia, César; Madrid Rodriguez, Aurora;
Ramos Fernandez, José Miguel.

Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Malaga.

Introduccion: La Hiperactividad Simpatica Paroxistica
(HSP) es una patologia secundaria a una lesién cerebral,
caracterizada por episodios de aumento en la actividad
simpatica y muscular del 13% de los nifios con lesion
cerebral. No existe en Pediatria acuerdo en cuanto a criterios
consensuados de diagndstico, fisiopatologia y tratamiento.

Objetivo: Revision epidemioldgica de una serie de casos
de HSP sus variables clinico-patolégicas y su manejo, asi
como proponer un esquema de manejo de estos pacientes.

Pacientes y método: Describimos una serie de casos
de HSP en un hospital de tercer nivel en los ultimos 10 afos.
Analizando la etiologia, dias hasta inicio de los sintomas,
duracion, tratamiento y respuesta, estancia hospitalaria/
UCIP.

Resultados: Incluimos 7 pacientes con edad mediana
de 4,7 afios (rango 1 a 9). Las etiologias mas frecuentes
fueron hipdxica (2/7), infecciosa (4/7) y traumatica (1/7).
Los episodios de taquicardia, hipertensiéon, sudoracién e
hipertonia comenzaron, de media, a los 18.2 dias del evento,
iniciandose el tratamiento a los 8.2 dias (49-349 dias), con
un tiempo de hospitalizacion de 49-340 dias (UCIP 16.4).
Los farmacos utilizados fueron clonidina (dosis maxima 3.75
mcg/kg/d), propranolol (1.3 mg/kg/d), baclofeno (1.7 mg/
kg/d), gabapentina (43 mg/kg/d), benzodiacepinas y morfina,
para conseguir el control de la enfermedad. Dos pacientes
fallecieron. El cese de las crisis ocurrio tras una mediana de
mas de 2,5 meses.

Conclusiones: La incidencia poblacional fue de 1/20.000
RN/afo con predominio de lesiones infecciosas (4/7) y una
prolongada presentacion de mas de 2 meses. Fue precisa la
asociacion de varios farmacos para su control.

0-074

SINDROME DE PIERNAS INQUIETAS EN PACIEN-
TES CON EPILEPSIA FARMACORRESISTENTE

Antomil Guerrero, Beatriz; Bonifacio, Melina Natali; Orozco
Fontalvo, Edgardo Rafael; Méndez Jiménez, Luis Alberto;
Valera Davila, Carlos Eduardo; Sans Capdevilla, Oscar
Ramon.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Objetivos: Conocer la prevalencia del sindrome
de piernas inquietas (SPI) en pacientes con epilepsia
farmacorresistente (EFR) ingresados en la Unidad de
Epilepsia de un hospital de tercer nivel.

Material y métodos: Se aplica la version del cuestionario
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Owens, disefiado para el despistaje del SPI a una cohorte de
35 pacientes con una edad mediana de 12 afios, 19 varones.

Resultados: La etiologia mas frecuente de epilepsia en
la muestra es la causa estructural. Respecto a la presencia
de otras comorbilidades neuroldgicas, el 25,7% tiene el
diagndstico de trastorno del espectro autista (TEA), el 31,4%
de discapacidad intelectual (DI) y el 14,3% de trastorno de
déficit de atencién e hiperactividad (TDAH). Casi la mitad
de los pacientes presentan el antecedente de retraso
del desarrollo psicomotor (45,7%). Hasta el 20% de los
pacientes cuentan con un diagndstico previo de trastorno del
suefio. Respecto a los resultados del cuestionario de Owens,
se considera significativo mas de 4 respuestas afirmativas.
El 11,4% presentan clinica compatible con SPI y solo un
paciente la presenta con una frecuencia casi diaria. Por otra
parte, si se considera significativo mas de 3 respuestas, la
prevalencia de SPI| asciende al 22,9%.

Conclusiones: En la muestra de pacientes con EFR
el SPI es mas prevalente que en la poblacién pediatrica
general (2%) y se recomendaria hacer un cribado para esta
patologia de manera rutinaria. Se considera necesario un
mayor tamafo muestral que permita confirmar este hallazgo.

0-075
NO ME ESTIMULES EL SAHS

Lamagrande Casanova, Nuria; Benitez Provedo, Cristina;
Guilléen Onandia, Ingrid; Navarro Lopez, Ignacio Javier;
Romero Andujar, Francisca; Bascuas Arribas, Marta; Lloris
Romero-Salazar, Azucena; Sifontes, Karina; Soto Insuga,
Victor; Martin Del Valle, Fernando.

Hospital Universitario Nifio Jesus, Madrid.

Introduccion: El estimulador del nervio vago (VNS) es
una herramienta util el tratamiento de la epilepsia refractaria
(ER). Cada vez se reconoce mas como efecto secundario
de relevancia el sindrome de apnea-hipoapnea del suefo
(SAHS). Esta relacion esta poco estudiada en la edad
pediatrica.

Objetivos: Describir la frecuencia y caracteristicas de
SAHS en nifios con VNS y ER en hospital de tercer nivel.

Material y métodos: Estudio retrospectivo de nifios
con ER y VNS que son estudiados por sospecha clinica de
SAHS en el afio 2023.

Resultados: Un 15% del total de pacientes en
seguimiento con VNS (6 varones y 1 mujer) se les harealizado
poligrafia por sospecha de SAHS en 2023, confirmandose
en 6/7 (3 moderado y 3 grave). La mediana de edad fue
de 15,5 afios (10-18). 6/7 presentaban encefalopatia
epiléptica del neurodesarrollo (EED) y 1 focal frontal. La
mediana de tiempo de aparicion tras implantacion de VNS
de 1 afio y 1 mes (2 meses-6 afios). En 2 pacientes se
realiz6 DISE (Drug Induced Sleep Endoscopy), objetivando
en uno de ellos aduccion de cuerdas vocales coincidiendo
con la estimulacion vagal que se resuelve tras cambio de
parametros de VNS. 3 fueron tratados con CPAP y 1 DAM,;
En un paciente se objetiva resoluciéon de SAHS tras ajuste
farmacos anti-crisis

Conclusiones: EI SAHS es un efecto secundario
frecuente en poblacion pediatrica con VNS. Es importante
sospecharlo y diagnosticarlo tanto previamente como
posteriormente a la implantacion. El DISE puede ser una
herramienta util.

Malformaciones Congeénitas
del SNC y Sindromes
Neurocutaneos

0-124

CORRELACION FENOTIPO-GENOTIPO PACIEN-
TES PEDIATRICOS AFECTOS DE NEUROFIBRO-
MATOSIS TIPO 1 EN CASTILLA Y LEON

Castro Rey, Margarita'; Vazquez, Selma'; Terroba Seara,
Sandra?; Rodriguez Fernandez, Cristina?; Jimenez Gonzalez,
Aquilina?; Ortiz Madinaveitia, Saturnino®; Hernandez Fabian,
Aranzazu*; Justel, Maria*; Gomez Martin, Hilario*; Urbano
Martin, Mario®; Cancho Candela, Ramon®; Hernandez, Alba’®;
Valencia Soria, Cristina® Melero Gonzalez, Alejandrab;
Dominguez, Eva’; Gutierrez Zamorano, Maria®, Pena,
Alfonso?; Ayucar, Irene®.

'Hospital  Clinico  Universitario, Valladolid; 2Complejo
Asistencial de Leodn, Leon; 3Hospital de Santa Barbara,
Soria; “Hospital Universitario de Salamanca, Salamanca;
SHospital Universitario del Rio Hortega, Valladolid; *Complejo
Asistencial de Zamora, Zamora; "Hospital General, Segovia;
8Complejo Asistencial de Palencia, Palencia; °Hospital
Nuestra Sefiora de Sonsoles, Avila.

Introduccion: La neurofibromatosis tipo 1(NF1) es
la enfermedad neurocutdnea mas frecuente, con una
incidencia en la poblacion de 1:2.500-3.000 individuos. Su
diagnostico es clinico, existiendo controversia en cuanto a la
confirmacion genética.

Objetivos: Estimar el numero de pacientes<18 afios
con NF1 en Castilla y Ledn. Conocer sus caracteristicas.
Intentar realizar una correlacién genotipo-fenotipo entre los
distintos tipos de variantes detectadas y las caracteristicas
de nuestros pacientes.

Material y metodos: Estudio descriptivo retrospectivo de
los pacientes menores de edad (0-18 afios) con diagndstico
de NF1 en Castilla y Ledn. Recogida en los distintos
hospitales en base de datos Microsof Excel® y analisis de
los mismos.

Resultados: Participaron 9 hospitales. Se registraron 87
pacientes (57% varones). La mediana de edad 11 afios [RI
6-15]. Diagndstico clinico 100%. Confirmacion genética 59%.
De las variantes analizadas: 29% Missense, 27% Nonsense,
24% Frameshift, 12% alteracion del Splicing. Catalogadas:
patogénicas el 55%, probablemente patogénicas 31% y de
significado clinico incierto 8%. Se observo que los pacientes
con variantes Nonsense presentaron un CIT mas bajo,
mayores problemas de comportamiento y mayor numero
de alteraciones en la RMN cerebral, que los pacientes con
otras variantes. Los pacientes con variantes Frameshit
presentaron mayor numero de cardiopatias congénitas e
HTA.

Conclusiones: Los pacientes con NF1 presentan
gran variabilidad fenotipica, incluso entre pacientes con la
misma variante en el gen. Se ha intentado establecer una
correlacion genotipo-fenotipo en numerosas ocasiones.
Resultaria interesante intentar agrupar las caracteristicas
clinicas, en base a las consecuencias que las variantes

producen en el marco de lectura del gen.
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0-125

ESTUDIOS GENETICOS, NEUROIMAGEN Y
CLINICA EN LA AGENESIA DE CUERPO CALLOSO

Bonifacio, Melina Natali; Agusti Duran, Marina; Bernat
Montoya, Vicente; Borras, Ariadna; Eixarch, Elisenda; Fons
Estupifia, Carmen.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: La agenesia del cuerpo calloso (ACC)
es una anomalia cerebral congénita comun, con una
prevalencia de 1.8 por cada 10.000. La etiologia y el impacto
en el neurodesarrollo son muy variables. Diferenciar entre la
ACC aislada y la ACC sindrémica es crucial para un correcto
asesoramiento en periodo fetal, asi como post-natal.

Objetivo: Describir los hallazgos genéticos, radioldgicos
y clinica asociada en pacientes pediatricos con ACC en un
hospital de tercer nivel.

Material y Métodos: Estudio retrospectivo, descriptivo
en una cohorte de 51 pacientes con ACC. Se analizaron
datos clinicos, neurodesarrollo, hallazgos en la RM cerebral,
y resultados de estudios genéticos.

Resultados: El 59% de los pacientes presentaba ACC
en contexto sindromico (asocian malformaciones intra-
extra craneales), de los cuales el 65% se confirmo etiologia
genética. El 41% restante mostro ACC aislada (sin otras
malformaciones asociadas) y genética negativa. El 90% de
los pacientes con ACC sindrémica presentaron trastorno del
neurodesarrollo, mientras que en el grupo de ACC aislada
este porcentaje fue del 35%. La evaluacidon neurocognitiva
reveld un cociente intelectual normal en el 50% vy limite
en el 41% de los casos con ACC aislada. Respecto a
comorbilidades asociadas, el 43% de los pacientes con ACC
sindromica presentaron epilepsia vs. 14% en el grupo de
ACC aislada.

Conclusiones: La ACC es una anomalia cerebral
congénita comun. Es fundamental su diagndstico intrautero
y diferenciar las formas aisladas de las sindromicas para
un correcto asesoramiento. Nuestro estudio evidencia
las diferencias de outcomes a nivel de neurodesarrollo y
epilepsia en ambos grupos.

0-126

TUBULINOPATIAS COMO CAUSA DE MALFORMA-
CIONES CEREBRALES COMPLEJAS, PRESEN-
TACION DE 4 CASOS CLINICOS

Pombrol Cruz, Maria Esmeralda; Martinez De Aragén Calvo,
Ana; Nufez Enamorado, Noemi; Camacho Salas, Ana;
Cardenas, Agustin; Simoén De Las Heras, Rogelio.

Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid.

Introduccion: Las tubulinopatias son un grupo de
patologias producidas por mutaciones en uno de los siete
genes que codifican los diferentes isotipos de tubulina.
Esta proteina forma parte del citoesqueleto celular y su
mutacion produce malformaciones cerebrales complejas.
El diagnodstico se basa en la presencia de malformaciones
caracteristicas en la resonancia magnética y el estudio
genético.

Caso clinico: se presentan cuatro casos de pacientes
con tubulinopatias.

* Varon de 17 afios, con mutacion en TUBB3 y que
presenta discapacidad intelectual con rasgos
TEA, paralisis cerebral con hemiparesia izquierda,
deficiencia visual cerebral, estrabismo y nistagmo.

* Mujer de 7 afios con mutacion en TUBA1A, presenta
alteraciones de la coordinacion y de la marcha y
discapacidad intelectual leve.

* Mujer de 15 afos con mutacion en TUBB3, presenta
torpeza motora grosera vy fina, dislexia, discalculia,
disgrafia y TDAH.

* Mujer de 15 afos con mutacién en TUBB2B que
presenta discapacidad intelectual severa, PCI
espastica bilateral GMFSM V vy epilepsia.

En la RMN presentan disgiria con especial afectacion
de la insula, displasia cerebelosa con hipoplasia del vermis,
hipoplasia del cuerpo calloso, displasia de ganglios basales
y e interdigitacion de las circunvoluciones.

Conclusiones: Las tubulinopatias se presentan como un
amplio espectro de malformaciones corticales y subcorticales
con gran variabilidad clinica. La dismorfia de los ganglios
basales es un hallazgo distintivo de esta patologia, que
ademas puede asociar hipoplasia del tronco del encéfalo,
diferentes malformaciones del cerebelo, corteza y cuerpo
calloso.

0-127

REVISION DE FACOMATOSIS EN SEGUIMIENTO
ACTIVO POR NEUROPEDIATRIA: TRABAJANDO
JUNTOS HACIA UN MANEJO GLOBAL

Salva Arteaga, Myriam'; Royo Sesma, Ingrid'; Roncero
Sanchez-Cano, Inés'; Viguera Elias, Diego? Iglesias
Gutiérrez-Cecchini, Carmen'; Fernandez Marin, Ana';
Senosiain Ibero, Nerea'; Viguera Elias, Diego?; Kortabarria
Elguero, Maialen?; Ibiricu Lecumberri, Ana’.

"Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio; ?Hospital Clinico
Universitario, Valencia.

Introduccion: Las facomatosis suponen un reto
diagndstico, evolutivo y terapéutico en Neuropediatria. Estas
entidades se caracterizan por afectar a los tejidos derivados
del ectodermo, por lo que pueden presentar afectacion
sistémica requiriendo de un manejo global y minucioso del
paciente.

Objetivos: Describir la muestra de paciente pediatricos
con seguimiento activo en las Consultas de Neuropediatria
por facomatosis confirmada o en proceso diagnéstico actual.

Material y métodos: Estudio observacional tipo serie
de casos mediante la revision de historias clinicas de
los pacientes con seguimiento activo por facomatosis
confirmada o en proceso diagnostico.

Resultados: Se presentan 23 pacientes (15 mujeres,
8 varones). La distribucion diagndstica fue: 13 (56%)
Neurofibromatosis tipo 1, 3 Incontinencia pigmenti, 2
Sturge Weber, 1 Esclerosis tuberosa, 1 Facomatosis
pigmentovascular cesioflammea tipo I, 1 mutacion
en mosaico de ATK3, 2 Manchas en Vino de Oporto
pendientes de finalizar estudio. Los estudios genéticos
fueron diagnésticos en 13 pacientes, siendo positivo en
el 100% de las NF1 estudiadas, 4 pacientes no contaban
con neuroimagen. El diagnéstico comérbido mas frecuente
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fue el trastorno de aprendizaje en 5 de los pacientes, 4
presentaron epilepsia y 3 retraso global del desarrollo. Todos
precisaban seguimiento multidisciplinar, 100% oftalmologia,
91% dermatologia, 30% endocrinologia, tan solo un caso
era seguido en Salud Mental.

Conclusiones: Tras la revision de la muestra se constata
la necesidad de contar con una unidad multidisciplinar dada
la posible afectacion sistémica y la heterogeneidad clinica de
los cuadros, intentado asi homogeneizar el manejo clinico y
mejorar la calidad asistencial.

0-128
STURGE - WEBER TIPO lll

Vera Medialdea, Rafael; Echeverria Briones, Verodnica;
Ramos Fernandez, José Miguel; Calvo Medina, Rocio; Ruiz
Garcia, César.

Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Malaga.

Introduccion: El Sturge - Weber es un sindrome
neurocutdneo no hereditario congénito asociado a la
mutacion somatica del gen GNAQ del cromosoma 9,
provocando una activacién en las vias de sefalizaciéon
intracelular. Se diferencian:

» Tipo | (mas frecuente): angioma leptomeningeo y
facial.

» Tipo II: angioma facial.

» Tipo lll (menos frecuente): angioma leptomeningeo.

No existe un tratamiento especifico. El pronéstico
empeora cuanto mas precoz inicie la sintomatologia.

Objetivo: presentacion de tres casos afectos de Sturge -
Weber tipo Ill (33% de pacientes diagnosticados).

Material y métodos: Dos nifias y un nifio diagnosticados
a raiz de crisis focales secundariamente generalizadas a los
10, 18 meses y 3 afios. Otra clinica acomparfiante: migrafas,
mareos, inestabilidad, necesidad de adecuacion curricular,
TEA, TDAH junto con hemiparesia residual en una de ellas.

No antecedentes familiares resefiables. La genética fue
negativa en un caso, pendiente y desconocida en los otros.

La RNM mostr6 un angioma leptomeningeo con
parénquima atrofiado. La TAC craneal calcificacion distréfica.
El EEG focalidad paroxistica temporal.

Como tratamiento recibieron levetiracetam, levetiracetam
+ clobazam y oxcarbazepina+ clobazam. AAS en dos casos.

Una de las pacientes esta pendiente de estudio de
cirugia de la epilepsia.

Resultados y conclusiones: El Sturge - Weber tipo
Il sigue siendo un reto diagndstico dada la ausencia
de afectaciéon cutanea respecto a los otros dos tipos;
diagnosticandose a través de neuroimagen, solicitada en
Su gran mayoria por crisis convulsivas, requiriendo cirugia
en muchos casos. Su escasa prevalencia hace dificil los
avances en investigacion, siendo necesarios mas estudios.

0-129

NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1: NUEVAS DIANAS
TERAPEUTICAS

Juberias Alzueta, Cristina; Pérez Gay, Laura; Pena Gil,
Patricia; Vazquez Lopez, Maria Esther.

Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

Introduccion: La neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es la
enfermedad neurocutanea mas frecuente en la infancia. Es
una enfermedad multisistémica de origen genético debida a
mutaciones en el gen NF1. Su diagnéstico se basa en una
serie de criterios clinicos, siendo uno de ellos la presencia
de neurofibromas. Dentro de los neurofibromas cobran
especial importancia los neurofiboromas plexiformes. Dado
que estos neurofibromas producen defectos estéticos, dolor
y discapacidad funcional es esencial su adecuado control.
La primera opcién terapéutica es la quirargica pero, dado
que muchos de ellos son inoperables, los neurofibromas
plexiformes han sido foco de estudio de nuevas dianas
terapéuticas en los ultimos afios, destacando entre otros
farmacos el selumetinib.

Caso clinico: Paciente mujer seguida en consultas
de neuropediatria. A los 6 meses de edad cumple criterios
diagnosticos de NF1. Dada su patologia se realizan
controles de neuroimagen seriados, presentando a los 9
afios un neurofibroma plexiforme en parétida izquierda, CAE
y ATM. Tras valoracién por ORL y neurocirugia se desestima
tratamiento quirdrgico debido a su localizacion. Se inicia
tratamiento con selumetinib presentando adecuado control
clinico-radiolégico.

Conclusiones: Los neurofibromas  plexiformes
representan una de las manifestaciones clinicas de la NF
tipo 1. La cirugia es el tratamiento de elecciéon, aunque
en ocasiones la extension de la enfermedad no permite la
resolucion quirdrgica. Enlos ultimos afios se han desarrollado
farmacos inmunomoduladores para el tratamiento de estos
pacientes, siendo uno de ellos el selumetinib.
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Miscelanea

0-130

CARACTERIZACION DE LOS ENIGMATICOS
EPISODIOS DE STROKE-LIKE EVENTS (SLE) EN
UNA SERIE DE PACIENTES CON DIAGNOSTICO
DE PMM2-CDG

Epifani, Florencia’; Nolasco, Gregorio'; Bolasell, Mercé?;
Aguilera Albesa, Sergio?; Cancho Candela, Ramon?; Cuevas
Cervera, José Luis*; Garcia Sanchez, Verdnica®, Garcia,
Oscar®;, Miranda Herrero, Maria Concepcion’; Moreno
Lozano, Pedro J% Robles, Bernabé®; Roldan Aparicio,
Susana'®; Veldazquez Fragua, Ramon''; Lopez Marin,
Laura'?; Pettinato, Fabio'; Holubova, Veronika'¥; Barone,
Rita'®; Honzik, Tomas'*; Serrano Gimaré, Mercedes’s.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital de Navarra, Pamplona; °Hospital Universitario
del Rio Hortega, Valladolid; “Hospital Universitario Ciudad
de Jaén, Jaén; SHospital Universitario de Puerto Real,
Puerto Real; SHospital Virgen de la Salud, Toledo; "Hospital
General Universitario Gregorio Marafién, Madrid; éHospital
Clinic de Barcelona, Barcelona; °Hospital de Sant Boi,
Sant Boi de Llobregat; ’Hospital Virgen de las Nieves,
Granada; ""Hospital Universitario La Paz, Madrid; ?Hospital
Universitario Nifio Jesus, Madrid; "*Universidad de Catania,
Catania; University Hospital in Prague, Praga; "*Hospital
Sant Joan de Deu, esplu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: La deficiencia de fosfomanomutasa 2
(PMM2-CDG) es el trastorno congénito de la glicosilacion
(CDG) mas frecuente. Los sintomas neuroldgicos, pueden
explicarse por el sindrome cerebeloso producido por atrofia
de cerebelo. Entre las complicaciones neuroldgicas, un 55%
pueden presentar episodios Stroke-like events (SLE). Estos
eventos son estresantes, se desconocen sus factores de
riesgo, los mecanismos fisiopatoldgicos y no existen pautas
de manejo.

Objetivos: Conocer las caracteristicas y prevalencia
de los SLE mediante un grupo de trabajo internacional y un
registro unificado. Proporcionar algoritmos de diagndstico,
tratamientos comunes y basados en la evidencia.

Métodos: Nuestro disefio ambispectivo incluye pacientes
con PMM2-CDGy eventos de SLE. La evaluacién neuroldgica
sigue un protocolo estandarizado con diferentes escalas
clinicas validadas, estudios radioldgicos, neurofisiolégicos y
analiticas de sangre. Los datos se recogen en REDCap y se
analizan de forma descriptiva.

Resultados: Se estudian 62 pacientes de 8 centros. En
1 de cada 4 se han identificado SLE. La recurrencia se da en
un 30% aproximadamente. Se pueden agrupar en: 1. Nifios
menores de 3 afios cuyo desencadenante frecuente son las
infecciones y son mas prolongados; 2. Mayores de 3 afios
donde el desencadenante es un TCE menor y suelen ser
mas leves. Los hallazgos en el V-EEG parecen consistentes,
la neuroimagen en general es normal y el tratamiento con
benzodiacepinas es el mas efectivo.

Conclusiones: ElI SLE esta infradignosticado, un
protocolo de evaluacion detallado podria ayudar a conocer
la incidencia real y las diferentes formas de presentacion, asi
como generar evidencia sobre mejorar el tratamiento.

0-131

DESARROLLO DE PROGRAMA DE SEGUIMIENTO
DE NINOS QUE HAN SUFRIDO UN DANO
CEREBRAL ADQUIRIDO

Brincau Garcia, Francisco Javier; Herrera Castillo, Laura
Ximena; Montiel Rey, Ana; Del Castillo Peral, Jimena; Chacén
Pascual, Aimudena; Miranda Herrero, Maria Concepcion;
Barredo Valderrama, Estibaliz; Garcia Uzquiano, Rocio; De
Castro De Castro, Pedro; Lépez Vazquez, Maria.

Hospital General Universitario Gregorio Mararfién, Madrid.

Introduccion: Los pacientes ingresados en unidades
de cuidados intensivos pediatricos (UCIP) pueden presentar
problemas fisicos, psicosociales y neuropsicologicos graves
después del alta. La implementacion de un seguimiento
multidisciplinario de los supervivientes permite el diagndstico
precoz.

Objetivo: Evaluar la viabilidad de implementar un
programa de seguimiento basado en las pautas holandesas
para el seguimiento post-UCIP.

Materiales: Se incluyeron pacientes de 1 mes a 18 afos.
El seguimiento se inicié con pacientes que sufrieron parada
cardiorrespiratoria, necesitaron oxigenacion por membrana
extracorpérea o dispositivos de asistencia ventricular.
Posteriormente, se extendié a pacientes con ictus, lesiones
cerebrales traumaticas graves, encefalopatia hipdxica y
estado convulsivo. Se formdé un equipo y se programaron
consultas a los 3, 6 y 12 meses después del evento y en
cada cambio de fase académica. Se valor6 la calidad de
vida y situacion emocional de los pacientes, familiares y
cuidadores.

Resultados: De junio de 2019 a enero de 2024, 89
pacientes cumplieron los criterios de inclusidn. Fallecieron
26 pacientes antes del alta de la UCIP, 3 perdieron el
seguimiento. Fueron evaluados 54 pacientes en una ocasion
y 41 fueron evaluados también a los 6 meses. El 50%
presentaron una evolucion favorable y 5 pacientes fallecieron
en el seguimiento. Se observo retraso global del desarrollo
(45%), retraso motor (3%) y retraso cognitivo (2%).

Conclusiones: ElI seguimiento multidisciplinar vy
sistematizado de nifos con dafo cerebral adquirido
ha permitido el diagnéstico y tratamiento precoz de las
alteraciones del neurodesarrollo, asi como valorar el estado
emocional de los pacientes y familiares.

0-132

OYE SIRI, ;COMO MANEJAMOS LAS CRISIS
FEBRILES EN NUESTRO MEDIO?

Paredes Carmona, Fernando; Trittler Ugidos, lvana; Visa
Refé, Nuria.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova, Lleida.

Objetivos: Con el fin de valorar si el manejo de las
convulsiones febriles (CF) en nuestro medio es acorde a las
guias clinicas decidimos analizar el enfoque diagnéstico-
terapéutico prehospitalario y hospitalario de una serie de
pacientes con CF

Metodologia: Estudio observacional retrospectivo de las
consultas a urgencias pediatricas de nuestro centro por CF
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en <15 afios entre septiembre de 2021 y diciembre de 2023.

Resultados: Se incluyeron 266 visitas, de un total
de 49.445 visitas. La mediana de edad fue 25 meses. El
42.9% tenian antecedentes de CF, mas prevalente en las
CF complejas (p=0.004). El 70.7% fueron CF simples. La
mediana de duracion fue 2 minutos. Se realizaron pruebas
complementarias al 71.05%, siendo el frotis de virus
respiratorios (56.4%) y la analitica sanguinea (46.61%) las
mas frecuentes; el 39.8% tenia un foco de la fiebre. Los
virus mas reportados fueron rinovirus (19.6%) y adenovirus
(18.9%).

El 21.8% de los casos requirid ingreso, siendo CF
multiples el principal motivo (34.5%). Un 15.5% ingresaron
por alteracion analitica con una mediana de proteina C
reactiva de 21°2mg/L. En el 46% de los casos el tratamiento
con benzodiacepinas se administré fuera del margen
terapéutico correcto. La via transmucosa fue la mas utilizada
extrahospitalaria en un 58% vy la via endovenosa en el 16%
a nivel hospitalario.

Conclusiones: Observamos un uso inapropiado
de pruebas diagndsticas asi como un tratamiento con
benzodiacepinas inadecuado. Destaca un porcentaje no
despreciable de ingresos para observacion por CF repetidas.
Creemos necesario optimizar el manejo de esta patologia
tan prevalente

0-133
REVISION DE CRISIS FEBRILES COMPLEJAS

Garcia Pefalver, Cristina; Furones Garcia, Marta; Pua
Torrején, Ruth Camila; Rojo Garrido, Maria; Robles Alcoceba,
Susana; Garcia Sanchez, Ana.

Hospital Infanta Cristina, Parla.

Introduccioén: Las crisis febriles complejas suponen un
40% de las crisis febriles. No hay consenso universal sobre
su manejo, a diferencia de las crisis febriles simples.

Objetivo: Estimar la rentabilidad de las pruebas
complementarias en las crisis febriles complejas.

Material y método: Estudio retrospectivo, descriptivo,
de los pacientes menores de 16 afos ingresados con
criterios de convulsion febril compleja, entre 2016 y 2023,
en un hospital de mediana complejidad. Se recogieron
variables epidemioldgicas, clinica, caracteristicas de las
crisis, pruebas complementarias y seguimiento.

Resultados: Se obtuvo una muestra de 23 pacientes (7
mujeres y 16 varones) con una edad media de 28,8 meses.
12 (52.2%) presentaron crisis repetidas en las primeras 24h;
4 (17.4%), duracién prolongada = 20 minutos; 2 (8.7%), una
edad = 6 afnos; 3 (13%), presentaron la crisis tras 48 horas
de inicio de la fiebre; 1 (4.3%), la presentd previo al sindrome
febril y otro (4.3%) presentd una crisis focal. EI 17% de la
muestra precis6 medicacion de rescate. Se realizé6 EEG en
el 87% de los pacientes, siendo en todos normal. Se realizé
prueba de imagen en el 17%, siendo también normal. El
56% fueron seguidos en consulta de neuropediatria y dados
de alta por normalidad en la evolucion, y el 30.5% precisaron
continuar seguimiento por otros motivos, sin evoluciéon a
epilepsia en ningln caso.

Conclusiones: Este trabajo se plantea como punto de
partida para futuros estudios que evalten la necesidad de
pruebas complementarias, con el objetivo de establecer un
protocolo de actuacion comun.

0-134

CONSULTA DE
NEUROPEDIATRIA

CONSEJO PRENATAL EN

Losada Del Pozo, Rebeca; Alvaro Navidad, Miguel; Martin
Del Rey, Raquel; Rodrigo Moreno, Maria; Blanco Kelly,
Fiona; Lorda Sanchez, Isabel; Ordofiez Gonzalez, Cristina;
Perez Sebastian, Isabel; Martinez Cayuelas, Elena; Moreno
Vinues, Beatriz.

Fundacién Jiménez Diaz, Madrid.

Introduccion: El consejo prenatal es el asesoramiento
médico realizado en consulta cuando detectamos patologia
prenatal. Es llevado a cabo por un equipo multidisciplinar
formado por obstetras, neonatdlogos, neuropediatras,
genetistas, radidlogos y psicologos.

Material y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo
de consultas de consejo prenatal realizadas en consulta de
neuropediatria en nuestro centro entre los afios 2020-2022.

Resultados: De 83 mujeres en las que se han detectado
malformaciones del sistema nervioso central (SNC) se ha
realizado consejo prenatal en 9. Cinco realizaron interrupcion
legal del embarazo: 1 hidranencefalia por infeccién virus
herpes tipo 2, 1 malformacion Dandy Walker, 1 agenesia
cuerpo calloso con ventriculomegalia leve asociada, 1
mielomeningocele y 1 tubulinopatia con confirmacion
genética. Cuatro llegaron a término: 1 megacisterna
magna con confirmacion postnatal, el nifio tiene desarrollo
psicomotor y exploracion neurolégica adecuadas; 1alteracion
patrén de sulcacion sin confirmacion radiolégica postnatal
aun, la nifia tiene trastorno del espectro autista; 1displasia
septal y megacisterna magna confirmado postnatalmente
junto con adelgazamiento difuso del cuerpo calloso, el
nifio tiene exploracion y desarrollos adecuados; 1 ausencia
parcial del tercio medio del septum pellucidum y lesion en
porcién postero-inferior del hemisferio cerebeloso derecho,
en ecografia trasfontanelar se confirma hipoplasia porcion
posterior de cuerpo calloso y cavum septum pellucidum con
exploracion y desarrollo normales del nifio.

Conclusiones: En la consulta de consejo prenatal
de malformaciones del SNC se realiza una valoracion
multidisciplinar. Ofrece a las familias informacién basada en
la evidencia y esto les permite tomar decisiones fomentando
la autonomia del paciente.

0-135

CONVULSIONES FEBRILES COMPLEJAS ;PRE-
CISAN REALMENTE PRUEBAS COMPLEMENTA-
RIAS?

Vallés Arenes, Mireia; Corral Bellén, Sofia; Alemany Albert,
Marta; Ballesteros Cogollos, Virginia; Viguera Elias, Diego.

Consorcio Hospital General Universitario de Valencia,
Valencia.

Objetivos: Analizar las caracteristicas epidemioldgicas,
clinicas y diagnostico-terapéuticas de las convulsiones
febriles (CF).

Material y métodos: Estudio prospectivo, descriptivo y
analitico, de las CF atendidas en urgencias, entre julio de
2022 y julio de 2023, recogiéndose variables demograficas,
epidemioloégicas, clinicas y diagnostico-terapéuticas. El

analisis estadistico se realizé con SPSS.
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Resultados: Hubo un total de 85 CF, de las cuales 21
fueron CF complejas (CFC). Catorce recurrieron en <24 horas,
una duré >15 minutos, una fue focal y una asocio recurrencia
con duracion prolongada. Hubo 4 estatus convulsivos.
La mediana de edad fue de 24 meses. En cuanto a las
CFC, el 90,9% presentd neurodesarrollo normal; el 72,7%
presentaron antecedente de CF (siendo el 80% simples);
el 54,5% tuvo antecedentes familiares de CF. En las CFC
se solicitd neuroimagen (22,7%), puncién lumbar (13,7%) y
electroencefalograma (77,3%), siendo este ultimo patoldgico
en 3 pacientes (focalidad temporo-occipital, focalidad frontal
y punta-onda degradada a 3 ciclos/segundo), con posterior
evolucion favorable. El 95,5% de las CFC ingresaron. En el
80% de las CFC se aislé un microorganismo, siendo el mas
frecuente el rinovirus (33%), seguido del adenovirus (28%).
El virus influenza soélo se aislé en CF simples.

Conclusiones: La prevalencia de CFC es discretamente
inferior a otros datos publicados. En nuestra muestra hubo
una tasa de ingreso y de solicitud de exploraciones superior
a otros centros, con adecuada evolucién clinica. En nuestro
estudio la presencia de complejidad de las CF y la deteccion
virica en exudado nasofaringeo no se asociaron a peor
prondstico.




P-001

UTILIDAD DEL BRIVARACETAM EN LAS CRISIS
DE AUSENCIA

Mufioz Cabeza, Maria'; Soto Insuga, Victor?; Blanco
Martinez, Barbara'; Arce Portillo, Elena’; Gonzalez Alguacil,
Elena?; Garcia Penas, Juan José?.

"Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla; ?Hospital
del Nifio Jesus, Madrid.

Objetivos: Describir caracteristicas clinicas y respuesta
al tratamiento en una muestra de pacientes pediatricos con
crisis de ausencia tipicas tratados con Brivaracetam (BRV).

Material y método: Estudio multicéntrico, observacional,
descriptivo, analitico y retrospectivo. Se incluiran los
pacientes atendidos en neuropediatria, con crisis de
ausencia tipicas tratados con BRV en mono o politerapia.

Resultados: Se analizaron 30 pacientes, 17/30 varones,
edad media 12,9 afios (DE 3,6), edad media al debut de
la epilepsia 6,4 afios (DE 3,4). La edad media al inicio del
BRYV 9,8 afos (DE 3,6); la dosis media 4 mg/kg/dia (DE 1,8).
Los sindromes epilépticos mas frecuentes fueron: epilepsia
ausencia infantil (EAI) 40%, encefalopatia epiléptica (EE)
23% vy epilepsia generalizada idiopatica (EGI) 17%. Los
farmacos previos mas frecuentemente utilizados fueron:
valproico, etosuximida, lamotrigina y levetiracetam. En 4
pacientes utilizamos BRV como primera opcién, dos de ellos
con EAl y dos con EAJ. Analizando la eficacia por sindrome
epiléptico, fue mas probable la libertad de crisis de ausencia
en la EAI (OR=1,75). En la EAJ y en la mioclénica juvenil
obtuvieron algun grado de respuesta el 100%, EE 85,7%,
EAI 67% y EGI 60%. La mayoria tolerd bien el BRY, tres
pacientes presentaron irritabilidad y uno somnolencia. El
motivo principal de retirada fue la falta de eficacia (47%),
seguido del control total de las crisis (41%).

Conclusiones: Necesitamos estudios sobre la eficacia
en crisis de ausencia de farmacos anticrisis alternativos a
los clasicos, pues tienen mejor perfil de seguridad y podrian
ser una opcion terapéutica en pacientes no respondedores.

P-002

ANALISIS DESCRIPTIVO DE LOS PACIENTES CON
EPILEPSIA EN UN HOSPITAL DE SEGUNDO NIVEL

Goémez Roca, Pablo; Pérez Villena, Ana; Navarro Loépez,
Ignacio Javier; De Pedro Baena, Sonia.

Hospital Infanta Sofia, San Sebastian de los Reyes.

Objetivos: Estudiar las caracteristicas nosoldgicas,
etiolégicas y clinicas de los pacientes diagnosticados de
epilepsia y seguidos en la consulta de Neurologia Infantil en
un hospital de segundo nivel.

Material y método: Estudio descriptivo, retrospectivo,
observacional y longitudinal, unicéntrico, de los pacientes
diagnosticados de epilepsia entre el 1 de enero de 2019 hasta
el 31 de diciembre de 2023. Se excluyeron pacientes con
crisis febriles u otros trastornos paroxisticos no epilépticos.
El estudio se llevo a cabo mediante la revision de historias
clinicas.

Resultados: Se incluyeron en el estudio 66 pacientes
(53% varones). La mediana de edad de la primera crisis fue
de 53 meses (6 meses-15 afos). Un 41% de los pacientes
presento antecedentes familiares de patologia neuroldgica.
Los antecedentes personales mas frecuentes fueron las
crisis febriles (16%), cefalea tensional (12%) y migrafa sin
aura (9%). Un 31,8% presentaba discapacidad intelectual o
algun trastorno del neurodesarrollo, mientras que un 43%
asocio trastorno de conducta o internalizante. Las crisis
ténico-clénicas generalizadas fueron las mas frecuentes
(47%), seguidas de las focales (27%); y su etiologia fue
criptogénica en un 72%. Los farmacos mas utilizados fueron
levetiracetam y valproato, consiguiendo buen control de
crisis en un 82% de los casos. Un 27% ya habia consultado
previamente en otro servicio de Neurologia Infantil.

Conclusiones: La epilepsia es uno de los motivos
de consulta mas frecuentes en Neuropediatria. Las
caracteristicas de nuestros pacientes son similares a las
presentadas en otras series, siendo frecuente la presencia
de comorbilidades y antecedentes familiares de patologia
neurologica.
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ESTIRIPENTOL EN EL SINDROME DE DRAVET-
RESULTADOS ADICIONALES DE DOS ENSAYOS
CLINICOS ALEATORIZADOS CONTROLADOS
CON PLACEBO

Cardenal Murnoz, Elena'; Guerrini, Renzo? Chancharme,
Laurent®; Serraz, Benjamin*, Garcia Pefias, Juan José?®
Chiron, Catherine®.

'Biocodex, Madrid; 2A. Meyer Children's Hospital, Florencia;
3Biocodex, Compiegne; *Biocodex, Gentilly; °Hospital Infantil
Universitario Nifio Jesus, Madrid; *Necker-Enfants Malades
Hospital, Paris.

Introduccion: Estiripentol fue el primer medicamento
aprobado para sindrome de Dravet en base a dos ensayos
aleatorizados: STICLO-Francia y STICLO-ltalia.

Objetivos: Investigar los datos del periodo de extension
abierto (PEA) y de calidad de vida (CdV).

Métodos: Tras un periodo ciego de dos meses, los
pacientes pudieron continuar tratamiento con 50mg/kg/d
(PEA-STP) o cambiar de placebo a estiripentol (PEA-
PBO). Se evaluaron los datos agrupados de los estudios:
porcentaje de cambio respecto al valor basal en frecuencia
de crisis tonico-clénicas generalizadas (%-cambio-FCTCG),
tasas de reduccion 275% y 100% de FCTCG, tiempo hasta
inicio de eficacia, y CdV como periodo mas largo de dias
consecutivos sin crisis (dCSC) segun diarios de pacientes.

Resultados: Diferencia significativa y permanente
a partir del dia 4 tras inicio del ciego (p=0,020). Diferente
%-cambio-FCTCG tras ciego (-84,3% STP vs -5,8% PBO,
p<0,001) pero no tras PEA (-77,8% PEA-STP y -85,2%
PEA-PBO, p=0,5). Tras ciego, tasa de respuesta 275% a
estiripentol de 56,2% vs 3,4% en PBO (p<0,001), llegando
a 57,1% PEA-STP y 68,8% PEA-PBO (p=0,53). Tasa de
respuesta 100% tras el ciego de cero en placebo, mientras
que 37,5% de pacientes en estiripentol alcanzé libertad de
crisis (p<0,001); sin diferencias posteriormente (35,7% PEA-
STPy 31,2% PEA-PBO, p=1). Mediana de 32,5 vs 8,0 dCSC
(STP vs PBO, p<0,001) al final del ciego.

Conclusiones: Este analisis confirma la eficacia
rapida, elevada y mantenida de estiripentol en reduccién de
FCTCG. Estiripentol mejora significativamente los dCSC,
correlacionado con una mayor CdV de los pacientes con
Dravet y sus cuidadores. Financiacion: Biocodex.

P-004

NORMALIZACION FORZADA EN EPILEPSIA.
LA IMPORTANCIA DE LAS COMORBILIDADES
PSIQUIATRICAS EN EPILEPSIA

Valero Valero Pertegal, Maria Rita'; Bonelli Franco, Alvaro?;
Gonzalez Alguacil, Elena3; Garcia Pefas, Juan José?®; Duat
Rodriguez, Anna?®; Soto Insuga, Victor®.

'Servicio de Pediatria del Hospital General Universitario
de Elche, Elche; 2Servicio de Neurologia del Hospital
Universitario Rey Juan Carlos, Madrid; 3Servicio de
Neuropediatria del Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus,
Madrid.

Introduccion: El fendmeno de normalizacion forzada
consiste enundeterioro agudo-subagudo del comportamiento
que ocurre en pacientes con epilepsia tras un tratamiento
eficaz en control de crisis y mejoria significativa en las
anomalias epilépticas electroencefalograficas.

Caso clinico: Adolescente de 14 afos con encefalo-
patia epiléptica y neurodesarrollo secundario a mutaciéon en
CNOT3y desarrollo de sindrome hemiconvulsién-hemiplejia-
epilepsia a los 5 afos. Evoluciéon a epilepsia refractaria a
diferentes tratamientos (clobazam, lamotrigina, eslicar-
bazepina, brivaracetam, lacosamida y dieta cetogénica)
en forma de crisis tdnicas asimétricas pluricotidianas y
frecuentes estatus focales y no convulsivos. A los 13 afios
se inicia tratamiento con rufinamida logrando un control
completo de las crisis y una normalizaciéon de la actividad
epileptiforme en electroencefalograma (EEG). Tras esto,
presenta inquietud motriz con marcada agitacion y hetero-
gresividad e insomnio de mantenimiento. Ante la sospecha
de normalizacién forzada se disminuye dosis de rufinamida
(7-10 mg/kg/dia) al mismo tiempo que se inicia tratamiento
con risperidona y combinacion de hipnéticos (melatonina de
accion prolongada junto con clonidina) sin reaparicion de
las crisis y con buen control de la sintomatologia neuropsi-
quiatrica. Al afio de seguimiento presenta una clara mejoria
cognitiva, permanece libre de crisis con EEG normal y sin
sintomas conductuales ni insomnio, pudiendo disminuir
dosis de neurolépticos.

Conclusiones: La normalizacion forzada es una
comorbilidad psiquiatrica que debemos considerar en todo
paciente con epilepsia. Su manejo incluye disminucion o
incluso retirada del farmaco que fue eficaz ademas del uso
de medicacién psiquiatrica e hipnéticos.

P-005

ESTATUS EPILEPTICO DURANTE EL SUENO
(ESES): ESTUDIO DESCRIPTIVO DE UNA
COHORTE. FENOTIPO, GENOTIPO, TRATAMIENTO
Y EVOLUCION

Marco Hernandez, Ana Victoria; Sanchez Femenia, Andrea;
Murillo Martinez, Marina; De La Osa Langreo, Alberto; Giner
Bayarri, Pau.

Hospital Doctor Peset, Valencia.

Introduccion: El estatus epiléptico eléctrico durante
el suefio (ESES) es una encefalopatia epiléptica de la
infancia. Actualmente no existe un consenso diagndstico
ni terapéutico. El diagnéstico se basa en los hallazgos en
el electroencefalograma durante el suefio (indice de punta-
onda (IPO) de entre 25-90%) junto con deterioro cognitivo.
En cuanto a la etiologia, existe gran diversidad y pueden ser
tanto idiopaticos, evolucién de diversos tipos de epilepsia,
causa genética (18%) o estructural. Se han utilizado
glucocorticoides, benzodiazepinas, y otros farmacos
anticrisis en diferentes pautas.

Objetivos: Determinar el fenotipo y el genotipo de una
cohorte de 23 pacientes diagnosticados de ESES, asi como
el tratamiento que han recibido y su evolucion.

Material y método: Estudio observacional retrospectivo
de pacientes pediatricos con ESES (mas 85% de IPO)
diagnosticados entre enero 2012 a diciembre 2023.

Resultados: Obtuvimos una muestra de 23 pacientes



XLVI Reunion Anual de la SENEP (Sociedad Espaiola de Neurologia Pediatrica)

(69% varones). Edad media al diagndstico 6,2 (rango
2-16 meses). 39% eran idiopaticos, 61% presentaban
alteraciones en la resonancia magnética, 52% crisis previas,
65% trastorno del neurodesarrollo. Rendimiento diagnéstico
37% (7/19) (T21, Sindrome X-Fragil, dup5Q31.2Q32
dupXp11.23-p11.22 y SNV en genes SPTAN1, COQS8A y
CPAG6). 47% presentaron normalizacién del EEG a los 18
meses de media (3-27). Recaidas en el 9%. Los farmacos
utilizados por orden de frecuencia fueron valproato,
clobazam, levetiracetam, brivaracetam, lamotrigina,
topiramato y sultiamo.

Conclusiones: EI ESES es infrecuente y requiere
una alta sospecha diagnodstica. El rendimiento diagndstico
genético en pacientes seleccionados ha sido del 37%.
Es necesario estandarizar el estudio y manejo de estos
pacientes.

P-006

EMPLEO DEL CANNABIDIOL EN NEUROPEDIATRIA
DE UN HOSPITAL UNIPROVINCIAL

Iglesias, Carmen; Salva, Myriam; Roncero, Inés; Viguera,
Diego; Senosiain, Nerea; Fernandez, Ana.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio.

Objetivos: Determinar la efectividad de cannabidiol en
pacientes pediatricos con epilepsia farmacorresistente.

Material y métodos: Estudio descriptivo de pacientes
pediatricos tratados con cannabidiol en un hospital de tercer
nivel en el periodo de 1 afio.

Resultados: Se obtienen un total de 11 pacientes, de
los cuales 3 son mujeres y 8 son varones; con una media
de edad de 13 afos, siendo 2 la edad minima y 14 la edad
maxima. 5 de estos pacientes presentan sindrome de Dravet
y 6 de ellos, sindrome de Lennox-Gastaut, requiriendo inicio
de cannabidiol por epilepsia farmacorresistente (previamente
se probaron de media unos 5,1 farmacos, siendo el mayor
numero de farmacos testados de 12 antiepilépticos en uno de
los pacientes). 4/5 pacientes con sindrome de Dravet tenian
variantes patogénicas en el gen SCN1A. De los pacientes
con sindrome de Lennox-Gastaut habia 4 pacientes con
causas estructurales/genéticas y dos sin filiar (uno pendiente
de exoma trio). Uno de los pacientes dejo el tratamiento por
hiporexia y un paciente no refiri6 mejoria de crisis, pero si
de estado cognitivo. 8 pacientes experimentaron mejoria
en el control de crisis. 4 pacientes reportaron irritabilidad y
somnolencia que mejoraron con ajuste de dosis. 1 paciente
acaba de iniciar tratamiento.

Conclusion: El tratamiento con cannabidiol es
efectivo y bien tolerado para el tratamiento de epilepsia
farmacorresistente en pacientes con sindrome de Dravet
y sindrome de Lennox-Gastaut. De forma secundaria se
objetivaron beneficios a otros niveles en varios pacientes.

P-007

EPILEPSIA AUSENCIA INFANTIL: ESTUDIO
RETROSPECTIVO EN UN HOSPITAL DE SEGUNDO
NIVEL

Juberias Alzueta, Cristina; Pérez Gay, Laura; Pena Gil,
Patricia; Vazquez Lépez, Maria Esther.

Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

Introduccion: La epilepsiaausenciainfantil (EAl) consiste
en episodios de cese de actividad y electroencefalograma
(EEG) con complejos punta-onda a 3 hz.

Objetivos: Presentar los resultados de un estudio
descriptivo retrospectivo de pacientes con EAl seguidos en
consultas externas de neuropediatria.

Material y método: Durante cuatro afios se recogieron
datos de pacientes con epilepsia seguidos en consulta de
neuropediatria. Se analizaron los datos de aquellos que
cumplian criterios de EAl: edad media de debut, sexo,
antecedentes familiares o personales de epilepsia o crisis
febriles, retraso psicomotor, EEG y de pruebas de imagen,
asi como el tratamiento empleado.

Resultados: De 134 pacientes, 13 cumplian criterios
de EAI, siendo 7 mujeres y 6 hombres. La edad media
de diagnédstico fue de 5.46 afios. Un paciente tenia
antecedentes familiares de crisis febriles y dos pacientes
de epilepsia. Todos presentaron EEG con descargas
punta-onda a 3 Hz. En 8 de los 13 pacientes se realiz6é una
resonancia magnética, siendo normal en todos. Un 60%
recibié tratamiento inicialmente con acido valproico y el
40% restante con etosuximida. El 70% precisaron cambio a
otra medicacion por persistencia de las crisis o por efectos
secundarios de la medicacion.

Conclusiones: En nuestro estudio, la EAlI es mas
frecuente en nifias y la edad media de presentacion es de
6 afnos. Los antecedentes familiares de crisis febriles y de
epilepsia sugirieren una base genética. Como tratamientos
se han propuesto la etosuximida, el &cido valproico y la
lamotrigina, siendo la etosuximida igual de eficaz, pero
presentando menos efectos secundarios.

P-008

REGISTRO DE CASOS DE SINDROME DE
ESPASMOS EPILEPTICOS INFANTILES EN LOS
ULTIMOS 14 ANOS

Iglesias Rodriguez, Mario'; Navarro Abia, Virginia'; Gil
Calderdn, Francisco Javier'; Barbadillo Mariscal, Beatriz';
Gonzalo San Esteban, Alicia'; Mafaricua Arnaiz, Ainhoa®;
Tejero Pastor, Lucia'; Conejo Moreno, David?, Hortigliela
Saeta, Maria Montesclaros?®; Mufioz Albillos, Maria Sol'.

"Hospital Universitario, Burgos; ?Centro de Salud Gamonal
Antigua, Burgos; 3Centro de Salud José Luis Santa Maria,
Burgos.

Introduccion: En una revision de los casos de espasmos
infantiles (EEI) en tres afios encontramos en nuestro centro
una incidencia de 12,5 casos por cada 10000 recién nacidos
vivos (RNV), por encima de la descrita en la literatura (1,6-
4,5/10000 RNV). Para cuantificar mejor esta incidencia, y
ver las caracteristicas evolutivas de los pacientes, hemos

revisado los datos de los ultimos 14 afos.
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Metodologia: Estudio descriptivo longitudinal
retrospectivo. Se revisan historias clinicas con diagnéstico
codificado como “espasmos infantiles”, “espasmos

epilépticos infantiles” y “sindrome de West” de nuestro centro
desde el 01 de enero de 2011 hasta el 31 de diciembre de
2023.

Resultados: Hemos identificado 15 pacientes con EEI,
con una incidencia de 6,9 casos por cada 10000 RNV,
un 33% eran mujeres. La edad media al debut fue de 6,5
meses. 12 respondieron a monoterapia con vigabatrina
12, y 3 precisaron ACTH. Un 47% ha presentado déficit
cognitivo, 2 tienen retraso global del desarrollo, y 2 trastorno
del espectro autista. 6 han presentado epilepsia refractaria
posterior. La etiologia mas frecuente fue la genética (40%),
seguida de estructural (20%). En el resto no se ha hallado
causa, aunque hay resultados pendientes.

Conclusiones: Los pacientes con EEI son heterogéneos
en causa, afectacién y evolucion. En nuestro area la
incidencia es mayor de la esperada, pero el numero de
pacientes es limitado y no se observa un factor comun que
permita explicarlo con los datos actuales. Es fundamental
una busqueda etiologica exhaustiva para ofrecer la mejor
informacién prondstica y los posibles tratamientos dirigidos.

P-009

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL
DESARROLLO POR MUTACION EN KCNQ2:
REVISION DE NUESTRA SERIE

Alarcon-Martinez, Helena; |bafiez-Mico, Salvador; Valera-
Parraga, Francisca; Ortigosa-Gomez, Sofia; Martinez-
Garcia, Maria Josefa; Martinez-Salcedo, Eduardo.

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

Introduccién: La encefalopatia epiléptica y del
desarrollo por mutacion en KCNQ2 (KCNQ2-EED) es una
encefalopatia grave, mayoritariamente de inicio neonatal,
con crisis tonicas refractarias y buena respuesta a los
bloqueantes de los canales de sodio (BCS).

Objetivo: Describir las caracteristicas clinicas de los
nifios diagnosticados en nuestra seccion.

Material y métodos: Revision sistematica de las historias
clinicas de los nifios con KCNQ2-EED diagnosticados por
estudio molecular mediante NGS (panel/exoma clinico) entre
2009-2024 en nuestra seccion. Recogemos: antecedentes
familiaresy personales, edad inicio de las crisis, sexo, fenotipo
epiléptico, exploracion fisica, patrén electroencefalografico,
mutacion genética, evolucion y tratamiento.

Resultados: 4 casos (4/4 nifas). Antecedentes
familiares: 2/4. Un padre con crisis neonatales autolimitadas
y una madre con crisis autolimitadas en periodo escolar.
Edad inicio crisis: 1-18 dias. Fenotipo de las crisis: 4/4 crisis
ténicas asimétricas alternantes con alta frecuencia diaria.
Mutaciones: 3/4 de novo y 1/4 herencia materna. vEEG al
diagndstico: 4/4 actividad epileptiforme multifocal (AEM),
3/4 actividad de fondo normal y 1/2 actividad de fondo
deprimida e indiferenciada. VEEG evolutivo: 4/4 AEM y 2/2
actividad de fondo deprimida e indiferenciada. Tiempo medio
seguimiento: 7,75 afios (rango 6-10 afios). Evolucion: 2/4
libre de crisis, 2/4 recurrencia de crisis, 4/4 discapacidad
cognitiva moderada-grave, 2/4 distonia. FACES eficaces:
BCS, ACTH y ZNS. PB, LEV y dieta cetogénica fueron
ineficaces.

Conclusiones: el fenotipo electroclinico y la eficacia
de los BCS en nuestra serie es similar a lo referido en
la bibliografia, por lo que en esta EED parecen existir
caracteristicas propias que nos permiten sospecharla.

P-010

VARIANTES PATOGENICAS EN EL GEN PCDH19:
UN ESPECTRO CLIiNICO AMPLIABLE

Sardina Gonzalez, Maria Dolores; Caceres Marzal, Cristina;
Méndez Pérez, Pilar; Galan Gémez, Enrique; Real Terron,
Raquel.

Hospital Perpetuo Socorro y Materno-Infantil, Badajoz.

Introduccion: La epilepsia asociada al gen PCDH19,
afecta principalmente a mujeres. También hay casos en
varones, presentando un patrén de herencia peculiar ligado
al cromosoma X. Mujeres heterocigotas y varones con
mosaicismos presentan un fenotipo similar, con epilepsia y
trastorno del neurodesarrollo (TND). En varones hemicigotos
se describe un fenotipo conductual caracteristico. La
penetrancia es incompleta y la expresividad, variable,
existiendo mujeres portadoras asintomaticas o con cuadros
mas leves.

Objetivos: Revisar las caracteristicas clinicas en
individuos con variantes patogénicas en el gen PCDH19
mediante una serie de casos.

Material y método: Dos casos clinicos tipicos: mujeres,
ambas con debut epiléptico precoz, crisis febriles y afebriles,
muchas de ellas en racimo; asociando detencién/regresion
del neurodesarrollo con discapacidad intelectual variable.
Tercero, padre de una de ellas, portador hemicigoto, sin
epilepsia; presenta un Trastorno Limite de la Personalidad.
Cuarto, varén con cuadro clinico superponible a las dos
anteriores, con variante heredada, de significado incierto.

Resultados: Tres casos clinicos del espectro conocido
de las variantes patogénicas del gen PCDH19 y un probable
caso con caracteristicas no descritas.

Conclusiones: Las variantes del gen PCDH19 son
una causa importante de epilepsia y TND en mujeres,
pudiendo también presentarse en varones. En estos, el
modo de herencia determina la presentaciéon, no estando
descrita la epilepsia en varones con variantes heredadas.
Nuestro ultimo caso muestra una clinica similar al de las
mujeres afectas y, aunque por el modo de herencia es dificil
establecer una relacion causal, se evidencia la complejidad
de la interpretacion de los estudios de genética-molecular.

P-011

EPILEPSIA DEPENDIENTE DE PIRIDOXINA DE
PRESENTACION ATIPICA

Fernandez Marin, Ana; Senosiain Ibero, Nerea; Toledo
Gotor, Cristina; Salva Arteaga, Myriam; Roncero Sanchez-
Cano, Inés; Thomlimson Alonso, Leticia.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio.
Introduccion: Los errores congénitos del metabolismo

son causa infrecuente de epilepsia del lactante, siendo fun-
damental su sospecha clinica ya que el 97% tienen trata-
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miento especifico que puede evitar secuelas a largo plazo.

Caso clinico: Nifia de 16 meses, segunda hija de padres
sanos no consanguineos, sin antecedentes perinatales ni
familiares de interés en seguimiento por Neuropediatria desde
los 13 meses por crisis convulsivas. Desarrollo psicomotor
normal. A los 13 meses, en contexto de cuadro febril,
presenta 6 crisis de generalizadas, 2 coincidiendo con fiebre
y 4 afebriles, la mas prolongada de 8 minutos de duracion.
Asintomatica intercrisis. Exploracion fisica normal. Analitica,
EEG y resonancia cerebral normales. Se inicia tratamiento
con levetiracetam. A los 15 meses presenta crisis afebril que
cede tras 15 minutos con 2 dosis de midazolam. Nuevo EEG
normal. Se solicita exoma trio: 2 variantes patogénicas en
heterocigosis del gen ALDH7A1 (una variante heredada de
cada progenitor). Se inicia tratamiento con piridoxina y dieta
baja en lisina, asintomética en el seguimiento posterior.

Conclusiones: La epilepsia dependiente de piridoxina
es una encefalopatia epiléptica de herencia autosémica
recesiva debida a mutaciones en el gen ALDH7A1, que
cadifica la antiquina, enzima que interviene en el catabolismo
de la lisina. Suele debutar en edad neonatal en forma de
crisis generalizadas prolongadas resistentes a farmacos
antiepilépticos y que responden a la administracion de
piridoxina. Hay descritas formas atipicas de debut hasta los
2 afos de edad.

P-012

DOS CASOS DE DOBLE CORTEX Y “EPILEPSIA
DE INICIO TARDIO”

Garcia Duran, Amalia Maria; Pefia Segura, Jose Luis; Martin
Costa, Ana; Bureba Herrando, Sara; Lorente Lopez, Aida;
Pérez Delgado, Raquel.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: La heterotopia subcortical en banda
o sindrome del doble cortex (DC) es una patologia poco
frecuente causada por un defecto de la migraciéon neuronal
durante la embriogénesis.

Casos clinicos: Nifia de 8 afios con neurodesarrollo
normal, y trastorno de aprendizaje verbal de lecto-escritura,
que presenta desde los 6 anos crisis matutinas de apertura
ocular, sobresalto con flexion de cuello y de rodillas de pocos
segundos de duracién. EEGs muestran focalidad lenta en
regiones parieto-temporales bilaterales. TC y RM muestran
heterotopia en banda, bilateral y simétrica. Estudio genético
pendiente. En la actualidad persisten las crisis a pesar de
tratamiento con levetiracetam y lamotrigina.

Nifia con neurodesarrollo normal, que presenta desde
los 5 afios crisis matutinas de hipertonia de extremidades,
mirada fija y sonidos guturales de 3 a 15 minutos de duracion.
Trastorno de aprendizaje durante la etapa escolar. EEGs
con brotes generalizados de grafoelementos punta onda.
RM con heterotopia en banda. Variante patogénica de novo
en el gen DCX (c.703C>T, p.GIn235*). Recibi6 tratamiento
con lamotrigina y levetiracetam, ante persistencia crisis, se
sustituyo por valproico, sin control completo de las crisis, en
la actualidad se ha afadido clobazam.

Conclusiones: La mayoria de los casos de DC son
nifas con aparente normalidad del neurodesarrollo y con
debut de epilepsia en la primera década de la vida. Suelen
presentar variantes patogénicas de novo en el gen DCX, asi
como refractariedad al tratamiento farmacolégico.

P-013

GANAR LA BATALLA, PARA PERDER LA GUERRA.
NORSE

Abelaira Garcia, Maria; Ruiz-Ocafa, Guillermo; Villanueva,
Alessandra; Hernandez, Alejandro; Arias, Eva; Garcia Ron,
Adrian.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Introduccion: El estatus epiléptico refractario de nueva
aparicion (NORSE) es una entidad rara y devastadora sin
una causa identificable, estructural, toxica o metabdlica.

Presentamos una paciente de nuestro centro con dicho
cuadro y desenlace fatal.

Caso Clinico: Nifia de 8 afios, sin antecedentes de
interés, acude a urgencias por estatus epiléptico focal de
30 minutos. Afebril e inestable, requiere intubacién y se
inicia tratamiento de estatus hasta tercera linea. En EEG se
observan crisis focales temporo-parietales derechas.

Se realiza estudio etiolégico con imagen, laboratorio,
téxicos, pruebas microbiolégicas, inmunoldgicas, genéticas
y metabdlicas, no concluyentes.

Recibe inmunoterapia (desde 1°dia) con megabolos
de corticoides, inmunglobulinas (2g/kg) y posteriormente
plasmaféresis (7 ciclos).

Continua con crisis focales derechas subintrantes,
probando hasta 11 farmacos anticrisis, dieta cetogénica
(5°dia) y perfusiones de farmacos sedantes. El 7° dia se inicia
coma barbiturico (tiopental). A las 48 horas, con descenso
de tiopental reaparecen crisis y en RM cerebral se objetiva
edema hipocampal derecho. Optimizamos inmunoterapia
con anakinra sin clara respuesta.

Se inicia nuevo coma barbiturico y se pauta tocilizumab
con desaparicion de crisis, pero la paciente presenta
descompensacion hemodinamica y metabdlica, con
posterior exploracion compatible con muerte encefalica. Se
retira tiopental con discreta mejoria y sin nuevas crisis. A los
5 dias cuadro de hipertension intracraneal secundaria con
hematomas subdurales, intraparenquimatosos y herniacion
cerebral, que causa la muerte.

Conclusiones: El NORSE es una entidad de pronéstico
infausto con una alta morbi-mortalidad, y sin una etiologia
clara, su tratamiento supone un desafio donde resulta dificil
no caer en la yatrogenia.

P-014

CcODIGO ICTUS Y PARALISIS DE TODD: MENUDO
SUSTO

Barrenechea Garcia, Irene; Sanchez Duran, Miguel Angel;
Bernadd Fonz, Raquel; Erroz Ferrer, Maria; Gordo Baztan,
Isabel; Aguilera Albesa, Sergio.

Hospital de Navarra, Pamplona.

Introduccion: La activacion del codigo ictus pediatrico
conlleva la realizacion de RM inmediata, que puede
mostrar hallazgos inesperados pero utiles para orientar el
diagnostico. Se exponen dos casos sucesivos con hallazgos
en neuroimagen similares.

Caso clinico 1: Nifia de 8 afios con debilidad aguda
en hemicuerpo izquierdo, seguido de crisis tonico-clonica
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bilateral y periodo postcritico con tendencia al suefio,
amaurosis, déficit propioceptivo izquierdo y debilidad en
mano ipsilateral. Tras TAC normal, se activo cédigoictus: alas
3 horas, la RM reveld hipoperfusion temporoparietooccipital
derecha en secuencia ASL, hipointensidad del drenaje
venoso cortical en SWI y lesiones hiperintensas corticales
parieto-occipitales en FLAIR. EI EEG mostré actividad
focal lenta temporoparietal derecha. Presenté hipertension
arterial mantenida durante el ingreso con evolucion a
resolucion completa. Fue diagnosticada de paralisis de Todd
en contexto de leucoencefalopatia posterior reversible de
causa no filiada.

Caso clinico 2: Nifia de 6 afios con cefalea subita
periocular derecha y amaurosis ipsilateral. Presentaba
debilidad de brazo derecho y alteracion de conciencia
progresiva, postura de descerebracion y depresion
respiratoria que requirié intubacion. Se realizé TC craneal,
normal, y se activé cddigo ictus: la RM mostré hipoperfusion
parietooccipital izquierda en ASL e hipointensidad del
drenaje venoso cortical en SWI. En el EEG presentd
actividad de polipunta-onda temporo-parietal bilateral. Con
diagnostico de epilepsia, se inicié tratamiento anticrisis, con
buena respuesta.

Discusion: La paralisis de Todd presenta un correlato
en neuroimagen identificable, de forma independiente a
la causa subyacente, que contribuye a una orientacion
diagnostica rapida en el momento agudo.

P-015

EPILEPSIA Y ATAXIA EPISODICA EN UNA FAMILIA
CON VARIANTE EN CACNA1G (NUEVA ENTIDAD?

Pérez Poyato, Maria Del Socorro; Vega Pajares, Ana
Isabel; Fernandez Garcia, Sonia; Sariego Jamardo, Andrea;
Fontalba Romero, Ana; Orizaola Balaguer, Pedro.

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

Introduccion: Las variantes en CACNA1G se asocian a
ataxia espinocerebelosa tipo 42 del adulto, ataxia cerebelosa
sindréomica, encefalopatia epiléptica y epilepsia generalizada
idiopatica. La ataxia episddica se asocia a variantes en
CACNA1A. Se ha descrito la asociacion de ataxia episddica
tipo 10 y CACNA1G en una familia espafiola.

Caso clinico: Nifia de 9 afios cuya madre y abuela
materna presentan episodios de “sincopes” desde la
infancia, que inicia durante el suefio crisis de agitacion,
mirada fija, postura distonica, cara de terror y una crisis
focal en vigilia, tratadas con LEV y LCS. En exoma clinico
se identifican variantes en GRIN2B y KCNT1 heredadas
del padre y reanalizando el estudio, se identifica la variante
c.1709C>T; p.(Ala570Val en CACNA1, asociada a ataxia
espinocerebelosa tipo 42. Rehistoriando a la familia, la
madre recibié tratamiento con CBZ en la infancia con mejoria
de los “mareos” descritos como sensacion de muerte y falta
de aire, siempre precipitados por un desencadenante y la
abuela materna en tratamiento con Alprazolam no puede
viajar por ansiedad. La bisabuela materna (fallecida) recibio
tratamiento con PHT. Se identifico la variante en CACNA1G
en la madre y abuela materna.

Conclusiones: El diagnéstico de ataxia episodica
puede ser obviado o falsamente diagnosticado por la amplia
variabilidad genotipo-fenotipo.

Es una entidad tratable y a considerar como episodio

paroxistico no epiléptico.

Describimos por primera vez la asociacion de ataxia
episddica y epilepsia en una familia con variante en el gen
CACNA1G.

En los fenotipos atipicos, las técnicas de secuenciacion
masiva nos ayudan al diagnéstico.

P-046

CONOCIMIENTO DEL ABORDAJE DE CRISIS
FEBRILES POR EL PERSONAL SANITARIO DE
NUESTRO CENTRO Y PADRES DE NUESTRA
PROVINCIA

Bouza Romero, Alba; Martin Andres, Laura; Gonzalez Paz,
Helena; Conde Lorenzo, Noemi; Rodriguez Rodriguez, Celia
Maria; Fernandez Cebrian, Santiago Andres.

Hospital de Ourense, Ourense.

Introduccion: Las convulsiones febriles (CF) aparecen
entre los 6 meses y 5 afos, en nifios sin anomalias
neuroldgicas, infeccidn, causa intracraneal, ni alteraciones
metabdlicas o sistémicas. Constituyen el evento convulsivo
mas frecuente en la infancia, con una prevalencia del 5%.
El manejo inicial es la estabilizaciéon clinica, funcién que
deberian conocer sanitarios y padres. Prondstico favorable.

Objetivos: Valorar el conocimiento del personal sanitario
y padres sobre el abordaje inicial del paciente con CF para
conocer la necesidad de optimizar recursos formativos
en ambos niveles con el objetivo de mejorar la calidad
asistencial inicial del paciente pediatrico.

Material y método: En febrero de 2024 se realiza un
estudio observacional descriptivo transversal en un hospital
de segundo nivel. Seleccion de la muestra mediante muestreo
no probabilistico. La muestra es personal especializado
en pediatria y padres de la provincia. Se seleccionan 101
personas y se aplican tres cuestionarios adaptados al
nivel formativo (19 médicos, 44 enfermeros y 30 padres).
Se establecen puntos de corte en cada cuestionario seguin
puntuaciones sobre conocimiento alto, bajo o medio. Se
calculan prevalencias en los distintos grupos segun nivel de
conocimiento.

Resultados: EI50% de los padres tenian un conocimiento
bajo, 46% medio y 3% alto. El 94% de los médicos tenian
un conocimiento alto y 5% medio. El 55% de enfermeria
conocimiento alto y 45% medio.

Conclusion: La atencién inicial del paciente con CF
también es responsabilidad de los padres. Debido a su
elevada prevalencia y recurrencia se beneficiarian de
implementar actividades de formacién sobre el manejo en
nuestra provincia.

P-047

COMPRENSION Y MODELIZACION DE LOS
DISTINTOS PASOS DE LA VIA DIAGNOSTICA
DEL SINDROME DE DRAVET: RESULTADOS
PRELIMINARES DEL ESTUDIO DS'COVERED

Aguilera Albesa, Sergio’; Ballara Petitbo, Maria?; Benichou,
Salomé®; Borroni, Simona* Cardenal-Muioz, Elena3;
Christodoulou, Loucas®; Klotz, Kerstin A.”; Kumar, Ratna?;
Messana, Tullio®; Meyer, Pierre'?; Villéga, Frédéric®.



XLVI Reunion Anual de la SENEP (Sociedad Espaiola de Neurologia Pediatrica)

"Hospital Universitario de Navarra, Pamplona; 2Hospital
Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid; 3Medical Affairs
Biocodex, Gentilly; “Fédération Européenne pour le
syndrome de Dravet, Paris; *Neuropediatric unit, Teaching
Hospital Bordeaux, Burdeos; 5Chelsea And Westminster
NHS Foundation Trust, Londres; “Neuropediatrics & Muscle
disorders Medical Centre, Freiburg; éBirmingham Women’s
and Children’s NHS Foundation Trust, Birmingham; °ISNB
The Institute of Neurological Sciences of Bologna, Bologna;
"°Neuropediatric Unit, Teaching Hospital Montpellier,
Montpellier.

Introduccion: El sindrome de Dravet (SD) es una
encefalopatia epiléptica y del desarrollo que se manifiesta
habitualmente en el primer afo de vida. A pesar de la
creciente concienciacién entre los médicos, sigue existiendo
un retraso significativo en su diagndstico.

Objetivos: El estudio europeo DS'COVERED busca
modelar los diferentes pasos de la via diagndstica en nifios
con SD y evaluar la duracidn de éstos en multiples centros,
con la finalidad de reducir el tiempo de este proceso.

Método: Dos fases: (1) Cualitativa; entrevistas
individuales con el comité cientifico (nueve neuropediatras
y un representante de la Federacion Europea de SD);
(2) Cuantitativa: encuesta online a 60 centros con
neuropediatras.

Resultados: La fase cualitativa revelé 3 componentes
que afectan al tiempo hasta el diagnostico del SD: (i)
Especificos de paciente (edad al inicio de las crisis, tipo y
gravedad de las crisis, frecuencia inicial de las crisis, distancia
geografica desde domicilio del paciente a centro experto); (ii)
Especificos de via asistencial (tiempo hasta primera consulta
con especialista, transmision de informacién entre servicios
de urgencias y neuropediatria, experiencia en interpretacion
de electroencefalogramas, tiempo para solicitar pruebas
genéticas y obtener resultados); (iii) Especificos de practica
médica (en particular, nivel de experiencia de los médicos
para sospechar rapidamente el SD e iniciar tratamiento
adecuado antes de obtener los resultados genéticos).

Conclusiones: Los resultados iniciales del estudio
DS'COVERED manifiestan un retraso en el diagnostico
influido por factores intrinsecos y extrinsecos al SD.
Estos resultados se seguiran investigando durante la fase
cuantitativa. Financiacion: Biocodex.

P-048

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA NEONATAL Y
VARIANTES INCIERTAS EN GAD1: UN EJEMPLO
DE MEDICINA PERSONALIZADA

Bernadd Fonz, Raquel; Gorria Redondo, Nerea; Revuelta
Linaje, Adrian; Garcia Solaesa, Virginia; Artigas Lopez,
Merce; Aguilera Albesa, Sergio.

Hospital de Navarra, Pamplona.

Introduccion: El principal neurotransmisor inhibitorio es
el GABA, sintetizado por la acido glutamato descarboxilasa
(GAD). Su isoforma predominante GAD67 esta codificada
por el gen GAD1, cuyas variantes patogénicas se han
asociado a encefalopatia epiléptica y del desarrollo tipo 89
de herencia autosémica recesiva (OMIM:619124), con debut
de epilepsia en periodo neonatal, hipotonia y alteraciones
esqueléticas.

Caso clinico: Neonato de 4 dias de vida que presentaba
crisis motoras bilaterales repetidas, con EEG con patrén
de brote supresion persistente y RM cerebral normal. A la
exploracion destacaba retrognatia y pie equinovaro bilateral.
Las crisis persistian a pesar del tratamiento con fenobarbital,
levetiracetam, folinico, piridoxina y biotina en las primeras
dos semanas. Las ecografias prenatales habian mostrado
rasgos dismorficos, con cariotipo, array-CGH y exoma
completo sin hallazgos. La reevaluacion dirigida del exoma
con los nuevos datos fenotipicos permitié identificar dos
variantes en heterocigosis compuesta en GAD1, aunque
clasificadas como VOUS: ¢.1040C>T p.(Thr347Met)
de origen paterno y c.1739T>A p.(lle580Asn) de origen
materno. Ante los hallazgos y la revision bibliogréfica, se
afiadio tratamiento con vigabatrina, que se asocié a una
mejoria de las crisis y a la desapariciéon del patron brote-
supresion, permitiendo el manejo domiciliario.

Conclusiones: El diagndstico genético precoz en
encefalopatias epilépticas y del desarrollo puede dirigir
el tratamiento anticrisis. Se destaca la importancia de
la reevaluacion conjunta de los estudios genéticos no
concluyentes, en funcion de los nuevos datos clinicos, en
coordinacion con el equipo de genética.

P-049

DESCRIPCION FENOTIPICA DE LOS PACIENTES
CON MUTACIONES EN RHOBTB2: UNA CAUSA
INFRECUENTE DE ENCEFALOPATIA EPILEPTICA
Y DISCAPACIDAD INTELECTUAL

Montiel Rey, Ana'; Brincau Garcia, Francisco Javier?;
Barredo Valderrama, Estibaliz?; Chacén, Almudena?; Garcia
Uzquiano, Rocio?; De Castro Castro, Pedro?.

"Hospital Universitario Rey Juan Carlos, Méstoles; ?Hospital
General Universitario Gregorio Marafiéon, Madrid.

La molécula RHOBTB2 es una proteina que interacciona
con la cullina-3, una ligasa crucial de la ubiquitina E3 en
la division mitética. Mutaciones en esta proteina se han
asociado con encefalopatia epiléptica precoz, con una
herencia autosémica dominante. Se presenta una serie de
casos de tres pacientes con trastornos relacionados con
RHOBTB2, con diagnéstico a través de exoma clinico.

El primer paciente es un varén de 18 afios que presenta
crisis epilépticas ténico-clénicas generalizadas, paralisis
cerebral infantil (PCl) tipo espastica y episodios de
hemidistonia.

La segunda paciente es una mujer de 18 afos con
retraso cognitivo y trastorno del espectro autista y un
trastorno del movimiento tipo distonia focales distales (cuello
y extremidades distales), ataxia episodica y hemiplejia
alternante. Ademas, presenta una malformacion de Chiari
tipo Il intervenida y es portadora de vélvula de derivacién
ventriculo-peritoneal.

La tercera paciente es una mujer de 9 afos con
diagnostico de encefalopatia con microcefalia de origen
prenatal que presenta crisis epilépticas secundarias y
episodios de hemiparesia transitoria.

Las mutaciones en RHOBTB2 se caracterizan por
retraso del desarrollo o discapacidad intelectual, crisis de
aparicion precoz, trastornos del movimiento basales a los
que se superponen cuadros paroxisticos, microcefalia
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adquirida y episodios de encefalopatia aguda. El tratamiento
con carbamazepina y oxcabarbazepina parece ser efectivo
en el control de las crisis y los trastornos del movimiento,
asi como los corticoides para el tratamiento los episodios de
encefalopatia aguda.

P-050

CALLOSOTOMIA EN LA EPILEPSIA FARMACO-
RESISTENTE

Turner, Samantha'; Harijan, Pooja?, Thornton, Rachel?;
Carratala Marco, Francisco'; Parker, Alasdair?.

"Hospital Universitario de San Juan de Alicante, San Juan de
Alicante; 2Addenbrooke ‘s Hospital, Cambridge.

La callosotomia es la division parcial o completa del
cuerpo calloso. Su principal indicacién es la epilepsia
farmaco-resistente con crisis aténicas o ténicas. A pesar
de que la literatura generalmente favorece la callosotomia
sobre la estimulacion vagal, la mayoria de pacientes recibe
el segundo dada su naturaleza menos invasiva.

Dicho esto, estos tratamientos no son mutuamente
exclusivos y la callosotomia puede seguir siendo una opcion
terapéutica valida en pacientes que no han respondido a la
estimulacion vagal previa.

Se presenta el caso clinico de un nifio que debuté a los 3
meses con espasmos infantiles con correlato electrografico.
La RM cerebral muestra displasia cortical frontal y el estudio
genético detecta una mutacion de significado incierto.
Recibe Vigabatrina y Prednisona con resolucién completa
durante un afio.

Posteriormente el paciente presenta retraso psicomotor
progresivo y co-existencia de crisis atdnicas, tonicas y ténico-
clénicas generalizadas, y espasmos. El EEG es sugestivo
del Sindrome de Lennox-Gastaut.

Durante los siguientes afios, el paciente recibe
tratamiento con siete anti-epilépticos, se realiza una
lobectomia anterior frontal derecha a los 3 afios de vida y se
coloca un dispositivo de estimulacion vagal a los 5 afios, sin
conseguir buen control epiléptico.

Ante una epilepsia resistente a multiples farmacos,
estimulacion vagal y cirugia resectiva, a los 10 afios de edad
se decide realizar una callosotomia.

Este caso clinico destaca la callosotomia como una
opcién terapéutica tras la estimulacion vagal, con el objetivo
de disminuir la frecuencia de las crisis tonicas/aténicas y
mejorar la calidad de vida del paciente.

P-051

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA PRECOZ Y DEL
DESARROLLO STXBP1. A PROPOSITO DE UN
CASO CLIiNICO POCO FRECUENTE

Valero Pertegal, Maria Rita; Bartual Bardisa, Jorge;
Ferrandez Berenguer, Maria Jesus; Climent Forner, Elisa;

Abad Linares, Judit; Sala Sanchez, Antonio Ginés.

Servicio de Pediatria del Hospital General Universitario de
Elche, Eliche.

Introduccién: La encefalopatia epiléptica y del
desarrollo STXBP1 o sindrome STXBP1 es una entidad
poco frecuente. Cursa con alteracion del neurodesarrollo,
discapacidad intelectual, epilepsia de aparicién temprana
y/o trastornos del movimiento.

Caso clinico: Recién nacida a término que presenta
a las 36 horas de vida crisis tonicas con mirada fija, ladeo
cervical hacia lado derecho y bostezos, con somnolencia
posterior. Antecedentes personales: Ecografias prenatales
normales. Parto instrumentado con ventosa. APGAR 9/10. Al
2°dia presenta: hipomimia con llanto agudo, hipotonia axial y
pulgar incluido permanente. RM cerebral con espectroscopia
y estudio metabdlico: normal. Exoma clinico dirigido: variante
de novo, en heterocigosis, de tipo missense en gen STXBP1
(c.173T>G p. Val58Gly), probablemente patogénica. Desde
el punto de vista de crisis eléctricas presenté EEG con patréon
brote supresion y focalidad en region temporal posterior
bilateral con predominio en hemisferio izquierdo, que persiste
a pesar de farmacos como fenobarbital, levetiracetam,
oxcarbacepina, vitaminas y clobazam. Crisis clinicas
evolutivas de pedaleo de hemicuerpo izquierdo, contraccion
de musculatura hemifacial y cierre palpebral ipsilateral
evolucionando a espasmos flexores e hipsarritmica que
mejoran con vigabatrina. El 3° mes de vida, empeoramiento
con aumento de los espasmos y desconexion del medio.
No mejoria tras ACTH y valproico con térpida evolucion
plantedndose brivaracetam y dieta cetogénica.

Conclusiones: Variantes patogénicas en el gen STXBP1
se asocian a encefalopatia epiléptica y del desarrollo.
Aportamos un nuevo caso asociado a una variante
probablemente patogénica, no descrita previamente en la
literatura, que podria relacionarse con una encefalopatia
epiléptica precoz y refractaria al tratamiento.

P-052

EPILEPSIA AUSENCIA INFANTIL: NO SIEMPRE
“IDIOPATICA”

Pérez Poyato, Maria Del Socorro; Sariego Jamardo, Andrea;
Orefia Ansonera, Virginia Ainhoa; Vega Pajares, Ana Isabel;
Fontalba Romero, Ana; Fernandez Torre, Jose Luis.

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

Introduccion: Las variantes en el gen CACNA1A se
asocian a encefalopatia epiléptica del desarrollo (EED) y
a diferentes fenotipos clinicos incluyendo ataxia episddica,
ataxia espinocerebelosa y migrafna hemipléjica familiar.
La asociacidon con epilepsia estd poco documentada. Los
pacientes presentan discapacidad intelectual y epilepsia
refractaria, identificandose atrofia cerebral / cerebelosa en
neuroimagen.

Caso clinico: Nifio de 10 afios sin antecedentes de
interés que alos 3 afios y medio es diagnosticado de epilepsia
ausencia de la infancia previo EEG que identifica paroxismos
generalizados de complejos punta onda de 2.5-3 Hz.. Recibe
tratamiento con &cido valproico reapareciendo las crisis tras
la suspension del mismo, precisando asociar Etosuximida.
Se realiza determinacion de ratio glucosa LCR /glucosa en
plasma: 0.55 y estudio de genética molecular (secuenciacion
masiva del gen SLC2A 1y MLPA) no identificandose variantes
ni alteraciones de ndmero de copia en el gen SLC2A1. La
neuroimagen es normal. En exoma clinico se identifica la
variante: ¢.5024delG p.Gly1675Valfs*24 de novo en el gen
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CACNA1A probablemente patogénica. Dicha variante no se
encuentra descrita en las bases de datos clinicas ni en la
bibliografia cientifica consultada.

En la valoracion cognitiva (WISC 1V; 9 afios de edad)
obtiene CIT:78 (CV:81;VE:78;RF:91;MT:94;VP:83); ICG:81.

Conclusiones: La epilepsia con crisis de ausencia se
asocia a variantes en el gen CACNA1A

Ampliar el fenotipo de esta entidad nos permite definir las
caracteristicas electroclinicas, la respuesta al tratamiento
antiepiléptico y el prondstico respecto al control de las crisis.

Aportarnos la identificacion de una nueva variante en el
gen CACNAT1A.

P-053

PSICOSIS INTERICTAL EN RELACION CON
LACOSAMIDA: A PROPOSITO DE UN CASO

Carrion, Cecilia; Antén, José Antonio; Caballero, José
Manuel; Ouadih, Miriam.

Hospital de Torrevieja, Torrevigja.

Introduccioén: El gen SCN1A es responsable de codificar
la subunidad alfa1 del canal de sodio, el cual esta implicado
en los procesos de excitabilidad neuronal. Variantes en este
gen suelen producir el clasico Sindrome de Dravet, pero
también se relaciona con otros fenotipos mas leves. La
utilizacién de farmacos bloqueantes del sodio estd, por lo
general, desaconsejado.

Caso clinico: Escolar de 9 afos que continua
seguimiento en nuestro centro por crisis en relacion con la
fiebre. Primera crisis a los 11 meses de vida con estatus
febril, iniciando tratamiento con VPA. Control aceptable,
con una media de una crisis febril anual. Varios ingresos
recientes en UCIP por depresién respiratoria tras estatus a
pesar de antiepilépticos.

Resultado de arrays informa de ganancia que involucra
al gen GRIN2A, de significado incierto. Se inicia tratamiento
con LCM, con aparicion de mioclonias y alucinaciones
visuales.

El exoma informa de variante patogénica en SCN1A. Se
cambia LCM por PER, con desaparicion de las mioclonias y
de las alucinaciones.

Actualmente tratamiento con VPA y PER. Libre de crisis
desde hace unos 6 meses y con electroencefalograma
normal. Afectacion leve del neurodesarrollo, con un TEA
nivel 1 e inteligencia limite.

Conclusiones: La aparicion de psicosis interictal es
infrecuente y en ocasiones independiente de la estrategia
farmacoldgica empleada. Si bien emplear neurolépticos es
una estrategia posible en funcién de la gravedad del cuadro
y el control de crisis, plantearse el ajuste de la medicacion
antiepiléptica debe ser el primer paso a seguir.

P-054

EPILEPSIA EN RELACION CON GRIN2A: MISMA
VARIANTE, DIFERENTES FENOTIPOS

Carrion, Cecilia; Caballero, José Manuel; Antén, José
Antonio; Ouadih, Miriam.

Hospital de Torrevieja, Torrevieja.

Introduccién: Variantes en el gen GRIN2A provocan
fenotipos muy diversos entre los cuales se han descrito
multiples formas de epilepsias farmacorresistentes. En este
trabajo se presentan dos casos de hermanas con diferentes
tipos de epilepsia y la misma variante en dicho gen.

Casos: Hermana mayor: acude a consulta a los 5 afios
por episodios compatibles con ausencias de un afio de
evolucion, que se constatan en EEG. Se inicia tratamiento
con VPA, quedando libre de crisis. Al cabo de unos 8 meses
se intenta cambio a ESM, con reaparicién de las crisis,
somnolencia intensa y peor rendimiento escolar. Se intenta
cambio por PER, sin éxito por efectos adversos.

Comienza con dificultades atencionales y en el lenguaje.
En ese momento se obtiene resultado de exoma (solicitado
porque su hermana presenta estatus febril), con variante en
GRIN2A de novo no descrita previamente. Se realiza EEG
de suefio en el que se descarta POCS.

Volvemos a VPA asociado a ESM a dosis bajas,
persistiendo 2-3 crisis semanales y somnolencia. En el
momento actual intentando cambio a BRV.

Hermana menor: debut con estatus febril a los 2.5 afios.
Neurodesarrollo normal. Se inicia tratamiento con LEV, mal
tolerado por alteracion conductual. Se cambia a VPA, con
éxito. Exoma con variante de novo en GRIN2A.

Conclusion: A pesar de que en los ultimos afios se
haya experimentado un avance importante en la genética
de la epilepsia, siguen existiendo otros muchos factores que
condicionan los diferentes fenotipos incluso en presencia de
la misma variante.

P-055
REACCIONES IDIOSINCRATICAS A FACES
Lafuente Hidalgo, Miguel'; Perez Delgado, Raquel?; Garcia

Jiménez, Maria Concepcion?, Lopez Lafuente, Amparo?;
Monge Galindo, Lorena?; Pefia Segura, José Luis?.

'Hospital universitario San Jorge,
Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Huesca; 2Hospital

Los FACEs tienen diferentes perfiles farmacoldgicos,
relevantes en sus indicaciones. También presentan
toxicidades y efectos adversos, algunos idiosincraticos y
bien conocidos, otros no tanto. Se presentan una urticaria
vasculitis con VPA, una ulcera duodenal con ACTH y una
pancitopenia reversible por VPA.

Casos:

» Joven 10 afios con debut epilepsia ausencias, se
inicia tratamiento con valproato, con cese episodios.
A las 5 semanas inicia lesiones habonosas
fluctuantes, a pesar de antihistaminicos y pauta
corticoides, asociando eosinofilia y plaquetopenia
en analitica sanguinea. Las lesiones cutdneas
desaparecen al suspenderse valproato y se
normaliza analitica. Cambio a etosuximida. Biopsia
cutanea compatible con urticaria vasculitis

+ Lactante de 4 meses con importante afectacion
de su neurodesarrollo y episodios diarios referidos
como sustos. EEG con hipsarritmia. Estudio
metabolico en sangre, orina y LCR normal. Se inicia
vigabatrina hasa 200 mg/kg/dia, si mejoria clinico-
EEG, se inicia ACTH, a las 3 semanas deposiciones
oscuras, palidez cutanea y anemia que precisa 2
trasfusiones. Gammagrafia negativa, endoscopia
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digestiva ulcera duodenal. Se inicia VGAy VPA, con
progresiva pancitopenia, por lo que se suspende
VPA, mejorando parametros sanguineos. Se
recibe exoma a trios, con mutacion de novo en gen
CACNA1e, y se inicia TPM. Evolucién desfavorable.
Conclusiones: Los FACEs tienen una serie de efectos
adversos frecuentes y esperables, propios de cada farmaco.
Es bastante habitual que puedan producir alteraciones
del comportamiento e irritabilidad. Ademas, hay efectos
idiosincraticos y no dosis dependiente. Cualquier sintoma
de reciente aparicion puede deberse a un FACE y debe ser
considerado, para una correcta actuacion.

Neuromuscular / Sistema
Nervioso Periférico

P-016

FENOTIPO CLINICO DE PACIENTES CON ATROFIA
MUSCULAR ESPINAL CON CUATRO COPIAS
DE SMN2: ;DEBEMOS TRATAR AL PACIENTE
PRESINTOMATICO?

Garcia Uzquiano, Rocio'; Puig, Cristina'; Vazquez
Costa, Juan Francisco?;, Pitarch Castellano, Inmaculada?
Fernandez Garcia, Miguel Angel®; Garcia Romero, Maria
Del Mar?; Expésito Escudero, Jéssica Maria'; Povedano
Panades, Monica*; Sotoca Férnandez, Javier Joaquin?;
Fernandez Ramos, Joaquin Alejandro®; Navarro Abia,
Virginia’; Gonzalez Barrios, Desiré®; Aguilera Albesa,
Sergio®; Lépez Lobato, Mercedes'’; Fernandez Torron,
Roberto™; Calvo Medina, Rocio'?; Alvarez Molinero, Mireia®;
Tizzano, Eduardo®; Nascimento Osorio, Andrés'; ., Grupo De
Investigadores De Cuidame’.

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; ?Hospital
Universitario La Fe, Valencia; *Hospital Universitario La Paz,
Madrrid; *Hospital Universitari de Bellvitge, L Hospitalet de
Llobregat; °Hospital Universitari Vall d'Hebrén, Barcelona;
SHospital Universitario Reina Sofia, Coérdoba; ’Hospital
Universitario de Burgos, Burgos; ®Hospital Universitario
Nuestra Sefora de la Candelaria, Tenerife; °Hospital
Universitario de Navarra, Pamplona; "°Hospital Universitario
Virgen del Rocio, Sevilla; ""Hospital Universitario Donostia,
San Sebastian; ?Hospital Regional Universitario de Malaga,
Malaga.

Introduccion: La Atrofia Muscular Espinal (AME) es
la enfermedad neurodegenerativa genética mas letal en
lactantes. Existen varias terapias, pero la respuesta al
tratamiento depende de la precocidad de administracion. El
cribado neonatal se realiza de manera irregular en Espaia,
variando segun la Comunidad Auténoma. El fenotipo de los
pacientes con 4 copias del gen SMN2 parece ser menos
grave, y la actitud terapéutica en presintomaticos sigue
siendo expectante.

Objetivos: Describir las caracteristicas y evoluciéon de
los pacientes con delecion homocigota del gen SMN1 y 4
copias de SMNZ2 incluidos en el registro nacional CUIDAME.

Material y método: Registro observacional que recoge
datos retrospectivos y prospectivos: epidemiologia, historia
natural, efecto de tratamientos e impacto de la enfermedad.

Resultados: De los 470 pacientes registrados, 70 tienen
4 copias de SMN2. Edad media de inicio de sintomas: 7.5
afos (0.5—48afos). 6 pacientes (8,5%) no adquirieron la
deambulacién independiente (AME2). El 91% adquirieron la
marcha independiente (58 AME3, 6 AME4) y un tercio (34%)
perdié esta capacidad (edad media: 21 afos, 6—-53afos). El
11% (3 AME2 y 5 AME3) tienen ventilacion no invasiva y el
33% desarrollé una escoliosis.

Conclusiones: Nuestros datos confirman que los
pacientes AME con 4 copias de SMN2 son menos graves
que aquellos con <4 copias. No obstante, el inicio suele
ser infantil y la discapacidad significativa a lo largo de la
enfermedad. EIl tratamiento presintomatico parece una
opcidén a considerar, aunque la identificaciéon de marcadores
de riesgo individuales de fenotipos precoces o graves
permitiria enfoques mas especificos.
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P-017

DATOS INICIALES DEL ENSAYO DELIVER
DE DYNE-251 EN VARONES CON DMD CON
MUTACIONES SUSCEPTIBLES A LA OMISION DEL
EXON 51

Nascimento Osorio, Andrés'; Shieh, Perry?, Campbell,
Craig?; Deconinck, Nicolas*; De Waele, Liesbeth®; Flanigan,
Keviné; Lorentzos, Michelle’; Phan, Han®; Mix, Chris®; Ray,
Soma'?; Wang, Dazhe®; Farwell, Wildon®; Dugar, Ashish®;
Naylor, Maria L.% Delage, Erwan®; Guglieri, Michela™'.

'Hospital Sant Joan de Déu. U.B, Barcelona; 2University
of California Los Angeles, Los Angeles, CA; *London
Health Sciences Centre, London, Ontario; “Neuromuscular
Reference Center UZ Gent, Gent; SUniversity Hospitals
Leuven, Leuven; °Nationwide Children's Hospital, Columbus,
OH; "Children’s Hospital at Westmead, Westmead, New
South Wales; ®Rare Disease Research, LLC, Atlanta,
GA; °Dyne Therapeutics, Inc., Waltham, MA; '°Dyne
Therapeutics, Inc, Waltham, MA; ""Royal Victoria Infirmary,
Newcastle University, Newcastle-Upon-Tyne.

Introduccioén: DYNE-251, un tratamiento en
investigacion para distrofia muscular de Duchenne (DMD),
consiste en un PMO de omision del exén 51 conjugado a un
fragmento de unién a antigeno (Fab) que se une a TfR1 para
incrementar la llegada al musculo.

Objetivos: Determinar la seguridad y eficacia de DYNE-
251 en varones ambulantes y no ambulantes de 4 a 16 afios
con mutaciones en DMD susceptibles a la omision del exén
51 (Ensayo Fase 1/2 DELIVER, NCT05524883).

Material y método: En la parte de dosis multiples
ascendentesde DELIVER, los participantes son aleatorizados
para recibir DYNE-251 o placebo cada 4 semanas durante
6 meses en 7 dosis de PMO que llegan hasta 40 mg/kg. En
la cohorte de 5 mg/kg, 4 participantes recibieron DYNE-251
y 2 placebo.

Resultados: A los 6 meses, la dosis de 5 mg/kg de
DYNE-251 mostré un aumento en el nivel absoluto medio
de distrofina medido mediante Western blot del 0,60% inicial
a 0,88% del valor normal y en el porcentaje medio de fibras
distrofina-positivas de 2,4% a 22,2%. En la fecha de corte
de los datos, el perfil de seguridad fue favorable, siendo la
mayoria de los efectos adversos surgidos en el tratamiento
leves 0 moderados.

Conclusiones: En base a estos datos iniciales,
DYNE-251 tuvo un perfil de seguridad favorable y alcanzé
niveles de expresion de distrofina y porcentaje de fibras
distrofina-positivas a los 6 meses que excedieron los niveles
reportados en el mismo tiempo de tratamiento en ensayos
clinicos previos con el tratamiento PMO estandar.

P-018

DISTROFIA FACIO ESCAPULO HUMERAL (FSHD):
HISTORIA NATURAL DE UNA SERIE DE CASOS

Flores Ramos, Gissele; Rios, Amos; Exposito, Jesica;
Carrera, Laura; Natera, Daniel; Yubero, Delia; Martorell,
Loreto; Medina, Julita; Nascimento, Andrés; Ortez, Carlos.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

La distrofia Facio escapulo humeral (FSHD) es un
trastorno genético que afecta la musculatura facial, la cintura
escapular, la parte superior de los brazos y la musculatura
distal de extremidades inferiores, con una incidencia de 5-12
casos por cada 100.000. Enfermedad de caracter dominante,
vinculada al extremo del brazo largo del cromosoma 4,
debido a reduccion en el numero de repeticiones de una
secuencia de 3,3 kilobases denominada D4Z4.

Objetivo: Describir el perfil clinico, anatomopatoldgico y
genético de pacientes con FSHD seguidos en una unidad de
referencia de patologia neuromuscular.

Resultados: Estudio observacional retrospectivo en una
cohorte de 16 pacientes, confirmados genéticamente con
FSHD, con un 68% de hombres y un 32% de mujeres, y
el 56% tenia antecedentes familiares de la enfermedad. La
edad media de inicio fue de 7.4 afios. Los principales signos
clinicos fueron debilidad facial (93%), asimetria de la cintura
escapular (87%) y debilidad distal de las extremidades
inferiores (56%). En la actualidad, el 12.5% de los pacientes
utilizan silla de ruedas. Las biopsias mostraron cambios
miopaticos inespecificos.

Conclusion: El espectro clinico de la FSHD es
homogéneo, caracterizado por debilidad facial progresiva,
asimetria de cintura escapular y debilidad distal de las
extremidades inferiores. Sin embargo, la evolucién en la
adolescencia y etapas posteriores es variable, con algunos
pacientes siendo ambulantes y otros no. Como en otras
enfermedades raras, es crucial comprender la historia
natural de la FSHD para guiar el desarrollo de futuras
terapias modificadoras de la enfermedad.

P-019

HSPG2: SINDROME DE SCHWARTZ-JAMPEL,
DESCRIPCION DE ESPECTRO FENOTIPICO

Rios Calderéon, Amos Isai; Flores, Gissele; Exposito, Jesica;
Natera De Benito, Daniel; Carrera, Laura; Jou, Cristina;
Yubero, Delia; Veliz, Ana; Nascimento, Andres; Ortez, Carlos.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: El sindrome de Schwartz-dJampel es una
rara enfermedad autosémica recesiva causada por una
mutacion en el gen del proteoglicano 2 de heparan sulfato
(HSPG2) que codifica la proteina central del perlecan, que
se expresa en la membrana basal. Es un trastorno genético
ultrararo caracterizado por miotonias faciales, anomalias
osteoarticulares, talla baja, condrodisplasia, contracturas
articulares, micrognatia, orejas de implantacion baja y
miopia. El espectro clinico es amplio, desde el periodo
neonatal.

Objetivo: Describir la variabilidad fenotipica de cuatro
pacientes con sindrome de Schwartz-Jampel.

Materiales y métodos. Revision retrospectiva de
historia clinica, electromiografia (EMG), anatomia patolégica
y genética de cuatro pacientes con sindrome de Schwartz-
Jampel.

Resultados: 4 pacientes con mutaciones en el gen
HSPG2: con fenotipo de miotonia de tronco y extremidades,
blefaroespasmo y miotonia bucal (signo de silbador 6 boca
de pez), talla baja. 2 pacientes presentaron displasias
esqueléticas, mala oclusién mandibular, escoliosis y
retracciones de codos y mufiecas. En el EMG se objetivaron
descargas miotonicas. 1 paciente se le realiza tenotomia del
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tenddn de Aquiles y 1 paciente presenta dilatacion aortica,
biopsia muscular con cambios miopaticos, Se medicaron
con inhibidores de canales de sodio. Genética: Todos los
pacientes presentan mutaciones en HSPG2 de caracter
bialélico.

Conclusiones: El blefarospasmo y miotonia bucal
son signos caracteristicos en el periodo neonatal y
posteriormente desarrollan el resto de signos descritos. La
respuesta terapéutica a los inhibidores canales de sodio es
variable. El tratamiento integral es sintomatico, dirigido a
estabilizar el aparato locomotor y prevenir complicaciones.

P-020

HALLAZGOS INCIDENTALES DE DELECIONES EN
EL GEN DMD EN EL CRIBADO ACGH PRENATAL.:
UN RETO EMERGENTE

Munell, Francina; Gomez Andres, David; Costa Comellas,
Laura; Alvarez, Mireia; Plaja, Alberto; Juntas, Raul; Castells
Sarret, Neus; Abuli, Ana; Rovira, Eulalia; Macaya, Alfons.

Hospital Universitari Vall d’"Hebrén, Barcelona.

Introduccion y objetivos: Los arrays de hibridacion
gendmica comparada o aCGH para el estudio de la variacion
en el nimero de copias (CNVs) son una herramienta usada
ampliamente en diagnéstico prenatal. La deteccion incidental
de deleciones in frame en el gen DMD supone un reto en
el asesoramiento genético prenatal debido a la amplia
variabilidad fenotipica, incluso entre individuos portadores
de la misma mutacién.

Material y métodos: Se han realizado el estudio
mediante aCGH a la gestante y a los varones préximos
disponibles de la rama materna en las familias en las que
se ha identificado incidentalmente una delecién in frame
prenatal en el gen DMD. A los portadores se les ha realizado
la historia clinica, exploracién neuroldgica, determinacion de
CK'y estudio cardioldgico.

Resultados: Se han detectado 5 fetos portadores de
deleciones in frame en el gen DMD localizadas entre los
exones 42 i 51. El estudio familiar ha permitido identificar
varones portadores de la delecion con diversidad fenotipica,
incluso dentro de una misma familia, desde asintomaticos
a manifestaciones como marcha de puntas, retraso en el
desarrollo del lenguaje, afectacion cardiaca e hiperckemia
aislada.

Conclusiones: La prediccion del marco de lectura,
revision de datos gendmicos y fenotipicos y valoracion
clinica de los varones portadores de las deleciones en DMD
ha permitido definir el significado clinico de las diferentes
CNVs encontradas y determinar el fenotipo mas probable, sin
poder descartar la variabilidad intrafamiliar. Consideramos
necesario ampliar el estudio y obtener datos multicéntricos
para facilitar el asesoramiento genético a las familias.

P-021

SINDROME DE GUILLAIN BARRE: PRESENTACION
ATIPICA EN SERIE PEDIATRIA

Lungo Peccorini, Ana Gabriela; Urcuyo Delgado, Gabriela;
Garcia Lopez, Nelly; Costa Comellas, Laura; Gomez Andres,
David; Munell, Francina.

Hospital Universitari Vall d'Hebrén, Barcelona.

Introduccion: El sindrome de Guillain Barré (SGB) es
una polineuropatia inflamatoria aguda inmunomediada,
cldsicamente definida por una presentacion con debilidad
ascendente, simétrica y rapidamente progresiva asociada a
hipo/arreflexia.

Objetivo: Caracterizar el amplio espectro fenotipico de
presentacion de SGB en la edad pediatrica.

Material y método: Estudio retrospectivo, unicéntrico,
de pacientes pediatricos con diagnéstico de polirradiculitis
subaguda inflamatoria confirmado por EMG y evolucion
clinica (2010-2024). Analisis de datos demograficos,
caracteristicas clinicas y pruebas diagnésticas a la
presentacion.

Resultados: Se estudiaron 20 individuos (edad:
2-14a). La presentacion clinica clasica se constaté en
2/20 pacientes. El resto presentaban datos atipicos en
la presentacion. El 50% (10/20) presentaron debilidad
muscular distal acompafada de sintomas atipicos, como
la distribucion asimétrica de la debilidad, ROTs faciimente
elicitables, ataxia, afectacion de pares craneales o alteracion
de esfinteres. Ademas, el 35% (7/20) presentaron debilidad
proximal sin debilidad distal. El electromiograma inicial y la
RM medular orientaron el diagnéstico en el 70% y el 66% de
los casos respectivamente.

Conclusiones: El SGB en la edad pediatrica se presenta
mayoritariamente con signos y sintomas considerados
atipicos, lo que retrasa el diagndstico y por tanto el
tratamiento. Es crucial mantener un alto grado de sospecha
clinica y reconsiderar los criterios de diagndstico utilizados
para su deteccion en la poblacidn pediatrica.

P-022

ENFERMEDAD DE CHARCOT-MARIE-TOOTH EN
UN HOSPITAL TERCIARIO

Almarza Garrido, Fernando; Martinez Gonzalez, Maria
Jesus; Garcia Ribes, Ainhoa.

Hospital de Cruces, Barakaldo.

Introduccion: Charcot-Marie-Tooth (CMT) es la
neuropatia periférica hereditaria mas frecuente, caracterizada
por una amplia variabilidad fenotipica y genotipica. Gracias
al avance en el diagnéstico molecular y genético, cada vez
se conocen mas variantes patogénicas asociadas a este
espectro de enfermedad.

Objetivos: Describir las manifestaciones clinicas al
debut y las caracteristicas fenotipicas y genotipicas de una
serie de casos de CMT.

Materiales y Métodos: Estudio descriptivo retrospectivo
de los pacientes diagnosticados de CMT en consulta de
Neuropediatria de un hospital terciario entre 2000 y 2023.

Resultados: Se revisaron 18 pacientes procedentes
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de 13 familias. CMT1A fue el subtipo mas prevalente (9;
50%), seguido de CMT4A (5; 27,8%), CMTX1 (2; 11,1%),
CMT3 y CMT4D (1 cada uno; 5,6%). Acuden por primera
vez a consulta a la edad media de 3,67 afios, siendo la
presentacion mas precoz en CMT4A (media 2 afios).

Los hallazgos mas frecuentes a la exploracion en primera
consulta fueron: reflejos osteotendinosos disminuidos (11;
61.1%), marcha alterada (10; 55.6%) y pie cavo (8; 44.4%).
Tres pacientes (16.67%) estaban asintomaticos.

Quince casos (83.3%) tenian antecedentes familiares
(AF), 7 de ellos diagnosticados a raiz del caso indice.
Los 5 pacientes con CMT4A tenian antecedentes de
consanguinidad.

Conclusiones: CMT es la neuropatia hereditaria mas
frecuente, siendo el subtipo CMT1A el mas prevalente.
La edad media varia segun el subtipo, habiendo casos de
diagnostico precoz por presencia de AF ya conocidos. Es
importante considerar la posibilidad de familiares afectos y
preguntar por ellos de forma dirigida.

P-023

HALLAZGOS ANALITICOS PRESINTOMATICOS
COMO GUIA PARA EL DIAGNOSTICO PRECOZ DE
DISTROFINOPATIAS

Rodriguez Lozano, Andrea; Garcia Campos, Oscar; Calzada
Garcia-Mora, Cecilia; Verdua Pérez, Alfonso; Almendral
Doncel, Maria Raquel.

Hospital Universitario de Toledo, Toledo.

Las distrofias musculares (DM) son un grupo de
enfermedades caracterizadas por la degeneracion progresiva
del musculo esquelético. Las distrofinopatias, grupo de DM,
se deben a mutaciones en el gen DMD que codifica para la
distrofina. Dado que se trata de una enfermedad progresiva,
con un espectro de presentacion desde el fenotipo Duchenne
hasta la hiperCKemia asintomatica, puede que una elevacion
de CK en suero, en valores superiores a 1000 UI/L, sea el
Unico dato presente en menores de 2-3 afios. Con este
estudio descriptivo se pretende destacar la importancia de
la sospecha diagnéstica de una distrofia muscular ante el
hallazgo analitico de hipertransaminasemia y/o aumento
de CK, acompafado o no de sintomatologia especifica. Se
recogen los datos de todos los pacientes en seguimiento
en nuestro hospital con diagnostico de distrofinopatia
desde 2010, y se analizan parametros tales como la edad
al diagndstico y motivo de derivacion, hallazgos clinicos y
analiticos presentados, y relacion del estudio genético con
el fenotipo observado. Tras analizar los datos, se obtuvieron
los siguientes resultados: de 16 pacientes con diagndstico
de distrofinopatia, 11 habian consultado por alteraciones
motoras y 5 (31,25%) habian sido derivados a consultas de
Neuropediatria por aumento de CK en contexto de estudio
por hipertransaminasemia. La edad media al diagndstico
fue de 4,2 afios; y delecidon de exones en estudio genético.
A pesar de que la mayoria de los pacientes afectos de
distrofinopatia presentan hallazgos motores al diagnostico,
en un elevado porcentaje la manifestacion guia es una
elevacion inespecifica de diferentes enzimas musculares.

P-024

SINDROME DE GUILLAIN-BARRE ATiPICO: SERIE
DE CASOS CON EVOLUCION Y RESPUESTA
FAVORABLE

Antomil Guerrero, Beatriz; Rios Calderén, Amos Isai;
Expdsito Escudero, Jesica Maria; Carrera Garcia, Laura;
Natera De Benito, Daniel; Medina Cantillo, Julita; Delgadillo
Chilavert, Verdnica; Gonzalez Alvarez, Veronica; Nascimento
Osorio, Andrés; Ortez Gonzalez, Carlos Ignacio.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Objetivos: Estudiar formas atipicas del Sindrome de
Guillain-Barré (SGB) en lo que respecta al inicio de sintomas,
terapéutica y evolucion.

Material y métodos: Descripcion retrospectiva de
serie de casos (4) de SGB atipicos atendidos en unidad de
referencia de patologia neuromuscular.

Resultados: 1. Varon de 7 afios con debilidad
progresiva en miembros inferiores (MMII) de un mes de
evolucion. Se diagnostica de Neuropatia Axonal Motora
Aguda (AMAN), presentando dos recaidas sin recuperacion
completa. Recibe tres ciclos de gammaglobulinas (IGIV)
y uno de corticoides en bolus. Actualmente asintomatico.
2. Lactante de 17 meses que debuta con ptosis bilateral.
A los 10 dias, inicia debilidad progresiva y arreflexia,
recibiendo diagnoéstico de AMAN. Recuperacion completa
con IGIV. 3. Varén de 3 afos con debut de encefalitis aguda
que posteriormente asocia paralisis flacida ascendente,
catalogada como Neuropatia Axonal Sensorial y Motora
Aguda (AMSAN). Recibe tratamiento con IGIV y de
corticoides 2 mg/kg. En neuroimagen se objetivan lesiones
necréticas de asta anterior. Actualmente, tetraparesia
flacida. 4. Mujer de 3 afios que debuta con paralisis flacida
aguda, clasificada como AMAN. Recibe dos ciclos de IGIV
y diez sesiones de plasmaféresis con minima mejoria. Tras
tres meses de evolucion, se objetiva denervaciéon aguda en
electromiograma, por lo que se trata con corticoides en bolus
y diez sesiones de inmunoadsorcion. Actualmente, marcha
en steppage leve.

Conclusiones: El SGB puede presentarse de forma
atipica con evolucion variable al tratamiento médico estandar
(IGIV). En los casos refractarios, se recomienda escalar
tratamiento a terapia inmunomoduladora (corticoides en
bolus y plasmaféresis/inmunoadsorcion).

P-025

CuidAME: ESTADO DEL REGISTRO NACIONAL
DE PACIENTES CON AME EN 2024. UNA VISION
GLOBAL

Garcia Uzquiano, Rocio'; Puig, Cristina'; Fernandez Garcia,
Miguel Angel?; Nungo Garzén, Nancy Carolina®; Expdsito
Escudero, Jéssica Maria'; Calvo Medina, Rocio*; Alvarez
Molinero, Mireia®; Lopez Lobato, Mercedes®; Martinez
Salcedo, Eduardo’; Grimalt Calatayud, Maria Antonia8;
Fernandez Ramos, Joaquin Alejandro®; Navarro Abia,
Virginia®; Urbano Martin, Mario'; Martinez Gonzalez,
Marta'?; Gonzalez Barrios, Desiré'3; Sariego Jamardo,
Andrea'; Sardina Gonzéalez, Maria Dolores'; Marti
Carrera, ltxaso'®; Nascimento Osorio, Andrés'; -, Grupo De

Investigadores De Cuidame’.
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'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Universitario La Paz, Madrid; *Hospital Universitario
La Fe, Valencia; “Hospital Regional Universitario Carlos
Haya, Malaga; °Hospital Universitari Vall d'Hebrén,
Barcelona; ®Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla;
"Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia;
8Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca;
®Hospital Universitario Reina Sofia, Coérdoba; '"Hospital
Universitario de Burgos, Burgos; ""Hospital Universitario Rio
Hortega, Valladolid; ?Complejo Hospitalario Universitario de
Albacete, Albacete; "*Hospital Universitario Nuestra Sefiora
de Candelaria, Tenerife; “Hospital Universitario Marqués de
Valdecilla, Santander; "*Hospital Materno-Infantil de Badajoz,
Badajoz; '*Hospital Universitario Donostia, San Sebastian.

Introduccion: CuidAME, el registro nacional de Atrofia
Muscular Espinal (AME), se cred en 2020 para recopilar
datos en vida real tras la llegada de nuevas terapias:
Nusinersen (Ns, disponible en Espafia desde 2018), terapia
génica Onasemnogene abeparvovec (TG, 2021) y Risdiplam
(Rs, 2022). Incluye todos los tipos de AME, tratados o no.

Objetivos: Describir las caracteristicas de la poblacion
AME en Espafia.

Material y método: Registro observacional que recoge
datos retrospectivos y prospectivos: epidemiologia, historia
natural, efecto de tratamientos e impacto de la enfermedad.

Resultados: 470 pacientes (246 nifios, 224 adultos)
pertenecientes a 24 centros. Tipos: 22% AME1, 39% AME2,
36% AMES3, 6 diagnéstico presintomatico en contexto de
cribado neonatal. El 88% recibieron tratamiento: Ns 269
(70%), Rs 56 (15%) y TG 25 (6%). El 13% recibi6 varios
tratamientos: 32 switch de Ns a Rs (1 AME1, 26 AME2, 5
AME3)y 12 pacientesAME 1 han recibido TGy Ns. 4 pacientes
presintomaticos se trataron con TG y 2 con Ns (media de
edad al tratamiento: 61 dias de vida). Se presentaran datos
prospectivos sobre el estado motor, respiratorio, digestivo y
neurocognitivo de la cohorte.

Conclusiones: CuidAME contiene la mayor base de
datos clinica espafola, armonizada y estandarizada de
AME. Proporciona datos cruciales, permitiendo una mejor
comprension de la enfermedad, la eficacia y los efectos
adversos de terapias innovadoras.

P-026

REGISTRO ESPANOL DE ENFERMEDAD DE
POMPE: CARACTERISTICAS Y EVOLUCION DE
UNA COHORTE DE 130 SUJETOS

Rios Calderén, Amos Isai'; Nascimento, Andres’; Exposito,
Jesica Maria'; Garcia Romero, Maria Del Mar?; De Las Heras
Montero, Javier®; Vasquez Lopez, Maria*; Blanco Lago,
Raquel’; Hortelano, Myriam®; Pitarch, Inmaculada’; Ibafiez
Mico, Salvador®; Martinez Marin, Rafael Jenaro?, Segovia
Simon, Sonia®; Diaz-Manera, Jordi®.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Universitario La Paz, Madrid; *Hospital de Cruces,
Barakaldo;, “Hospital General Universitario Gregorio
Mararién, Madrid; °*Hospital Universitario Central de Asturias,
Oviedo; ®Hospital General, Segovia; "Hospital Universitario
La Fe, Valencia; ®Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca,
Murcia; °John Walton Muscular Distrophy Research Center,
United Kingdom.

Introducciéon: La enfermedad de Pompe (EP) es un
trastorno genético producido por mutaciones en el gen GAA
que conducen a la ausencia o expresion reducida de alfa-
glucosidasa. La aparicion de tratamientos ha supuesto una
mejoria de la evolucion en los subtipos infantil (IOPD) y adulto
(LOPD). El objetivo de registro es conocer la prevalencia,
caracteristicas, evolucion y manejo actual de la poblacion
con EP en Espafia.

Métodos: El registro de EP es uno de los registros de
GenRaRe, un proyecto multicéntrico observacional en
40 centros que recogen datos demograficos, genéticos y
clinicos desde el afio 2013.

Resultados: Se incluyeron 130 pacientes en seguimiento
en 31 centros del territorio nacional, de los cuales 12 fueron
IOPD y 118 fueron LOPD. El 56% hombres (n=66). Para
la poblacion IOPD, la mutacion homozigdtica y variante
c.1551+1 G>A se presentaron en un 25% (3) en ambos
casos. El inicio de sintomas fue en periodo neonatal, con
un retraso diagnéstico de 0.6 afios. El sintoma de inicio mas
frecuente fue miocardiopatia (8), hipotonia (6) e hiperCKemia
(4). EI 67% (8) recibié tratamiento con terapia de reemplazo
enzimatico (ERT)a 20 mg/kg/2 semanas (62.5%), sin
desarrollar reacciones adversas. Tres pacientes (25%)
fallecieron por insuficiencia respiratoria o miocardiopatia.

Conclusion: El registro de EP proporciona informacién
clave para conocer la situacion de los pacientes con
enfermedad de Pompe en Espafia. A pesar de la buena
respuesta inicial a la terapia de los pacientes con IOPD, aun
se observan necesidades no cubiertas dada la progresion de
la enfermedad.

P-027

MANEJO CLINICO Y NECESIDADES MEDICAS
DE PACIENTES CON DISTROFIA MUSCULAR DE
DUCHENNE EN ESPANA

Ortez Gonzalez, Carlos Ignacio’; Camacho Salas, Ana?
Fernandez Ramos, Joaquin Alejandro®; Montolio, Marisol*;
Terrancle, Maria Angeles?®; Cabello, Rosana®; Guillen, Elisas;
Diaz, Paola®; Branas, Maria®.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital 12 de Octubre, Madrid; 3Hospital Reina Sofia,
Cérdoba; “Duchenne Parent Project Espafia, Barcelona;
5Roche Farma, Madrid.

Objetivos: Este estudio tiene como objetivo evaluar el
panorama actual de la DMD en Espafa, y especialmente
coémo estos pacientes son manejados a lo largo de su
vida en los centros que tratan a pacientes con DMD. Esta
informacién puede ayudarnos a identificar necesidades
médicas no cubiertas en el tratamiento y la gestion de los
pacientes con DMD.

Material y métodos: Estudio piloto no intervencional y
transversal, en el cual se enviara un cuestionario on-line, a
través de la Sociedad Espafiola de Neuropediatria (SENEP),
a neuropediatras de toda Espafna que atienden a pacientes
con DMD. Las respuestas se basaran en la experiencia
clinica de los neuropediatras, por lo que las historias clinicas
no seran revisadas.

Resultados: El objetivo principal de este estudio es
ampliar la informacién sobre el "patient journey " en la
DMD, desde que el paciente presenta un sintoma, pasando
por el diagnodstico, el tratamiento y el seguimiento de la
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enfermedad. Los objetivos secundarios incluyen describir
el perfil clinico y cientifico de los neuropediatras espafioles,
asi como el numero de pacientes con DMD que atienden y
sus recomendaciones terapéuticas y la descripcion de las
caracteristicas clinicas y genéticas de los pacientes con
DMD, junto con el historial de actividad fisica y cambios
generales de salud.

Conclusiones: Los resultados de este estudio podrian
ayudar a identificar las necesidades médicas relacionadas
no cubiertas con el manejo y tratamiento de la DMD en
Espafia y unificar las guias de atencion integral.

P-028

MANEJO TERAPEUTICO, USO DE RECURSOS Y
COSTES DE LA ATROFIA MUSCULAR ESPINAL
EN ESPANA: ANALISIS INTERINO ESTUDIO
TREASURE

Lopez Lobato, Mercedes'; Martinez Garcia, Maria Josefa?;
Garcia Romero, Maria Del Mar®;, Calvo Medina, Rocio*;
Fernandez Ramos, Joaquin A.5; Armijo Gémez, Jesus A.S;
Grimalt Calatayud, Maria Antonia’; Pitarch Castellano,
Inmaculada®; Munell Casadesus, Francina® Darba Coll,
Josep'’; Martinez Gimeno, Elena'.

"Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla; ?Hospital
Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia; *Hospital
Universitario La Paz, Madrid;, “Hospital Materno-Infantil
Regional Universitario de Malaga, Malaga; °Hospital
Universitario Reina Sofia, Cérdoba; °Hospital Materno
Infantil Sant Joan de Déu, Barcelona; "Hospital Universitario
Son Espases, Palma de Mallorca; Hospital Universitario
y Politécnico la Fe, Valencia; °*Hospital Universitario Vall
d'Hebron, Barcelona; "°Universitat de Barcelona, Barcelona;
""Novartis Farmaceutica, Barcelona.

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas, manejo
terapéutico y uso de recursos de la atrofia muscular espinal
(AME) en Espafia, con datos obtenidos de registros clinicos
actualizados.

Disefio: Estudio observacional, retrospectivo, transversal
y multicéntrico (9 centros) en pacientes con diagnostico
AME-I/AME-II posterior a 2017.

Resultados: De un total de 70 pacientes reclutados,
realizamos un analisis interino con los primeros 51 pacientes
incluidos: 41 pacientes AME-| (edad media 4.2 afios, 51.2%
mujeres) y 10 pacientes AME-II (edad media 5.2 afios, 60.0%
varones). La tasa de visitas/paciente/afo a servicios clinicos
(media [DE]) fue mayor en pacientes AME-I vs. AME-II, tanto
para atencion primaria (10.9[9.1] AME-I; 7.7[2.9] AME-II),
especialistas (32.6[45.7]; 9.5[8.5]), como urgencias (2.5[3.3];
1.4[1.8]). Con relacién a tratamientos relacionados con la
AME: soporte respiratorio 95.1% AME-I vs. 60.0% AME-
Il, suplementacion oral 62.5% AME-I vs. 40.0% AME-II, y
cirugias distintas a escoliosis, 43.9% AME-I vs. 20.0% AME-
Il. Todos los pacientes tuvieron un enfoque multidisciplinar:
ademas de neuropediatria, fueron atendidos por neumologia
(100%), rehabilitacién (98.4%), fisioterapia (78.4%) vy
nutricion (72.6%). Respecto a las terapias modificadoras
de la enfermedad, un 84.3% recibido nusinersen, 11.8%
onasemnogén abeparvovec y 3.9% risdiplam. 85.4% de
AME-I consiguio el hito de sedestacion y 70.0% de AME-II,
el hito de bipedestacién. Dos pacientes AME-I fallecieron en
nuestra serie (4.9%).

Conclusion: En la era de los tratamientos
modificadores, el manejo en Espafa de la AME-I y AME-II
se realiza, mayoritariamente, de acuerdo con los Standard
of care, aunque, en particular la AME-I sigue presentando
necesidades no cubiertas y un alto consumo de recursos.

P-029

NEUROPATIA PERONEAL BILATERAL TRAS
COMPRESION EN ADOLESCENTE SIN NHPP: A
PROPOSITO DE UN CASO

Esparza Garrido, Miren Iranzu; Sanchez Suarez, Ariadna;
Gonzalez Moreno, Mariano José; Blanco Hurtado, Marta;
Martinez Menéndez, Beatriz; Escolar Escamilla, Eduardo.

Hospital Universitario de Getafe, Getafe.

Introduccion: Las neuropatias afectan la actividad
del sistema nervioso periférico, por alteracion de nervios
motores, sensitivos y/o autondmicos. Se clasifican
en hereditarias y adquiridas, siendo estas por causa
inmunoldégical/inflamatoria, traumatismos, infecciones,
toxicos o enfermedades sistémicas. Para diagnosticarlas,
es fundamental la anamnesis, exploracion fisica y pruebas
segun sospecha clinica.

Caso clinico: Adolescente de 13 afos con incapacidad
de dorsiflexién plantar y elevacion de ambos pies, asociando
tropiezos. Evolucién de 3 semanas, tras sedestacion
con piernas cruzadas durante 3 horas. Disminucion de
sensibilidad en dorso de pies, con mejoria izquierda.

No antecedentes personales. Padre con episodio de
mano caida tras postura mantenida.

Exploracion fisica: dorsiflexion pie derecho 1/5,
dorsiflexién pie izquierdo 3/5, eversién pies 3/5. ROT vivos,
simétricos. RCP flexor bilateral. Marcha en estepaje.

Se sospecha neuropatia hereditaria con susceptibilidad
a la paralisis por presion (NHPP) dado antecedente paterno.
Se realiza ENG, mostrando neuropatia focal bilateral en
nervios peroneos en cabeza de peroné, grado axonotmnesis
incompleta, moderada, iniciando fase reinervativa, sin
polineuropatia subyacente; estudio genético, negativo para
PMP22, MPZ y GJB1. Por ello, se descarta NHPP.

Valorado por fisioterapia y rehabilitacion, recibe
tratamiento especifico con mejoria progresiva de balance
motor, dado de alta con ejercicios en domicilio.

Conclusiones: Ante la aparicion repentina de déficit
sensitivo focal y debilidad muscular, junto con la evidencia
de antecedente familiar, se sospechara una NHPP. EI ENG y
la genética seran claves para el diagnéstico. El diagndstico
diferencial incluye las neuropatias por compresion, siendo
estas poco comunes en pacientes en la edad pediatrica sin
enfermedad de base.
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P-030

ATROFIAMUSCULOESPINAL TIPO 1 CONDISTRES
RESPIRATORIO (SMARD1): PRESENTACION DE
DOS CASOS EN LACTANTE

Hernandez Prieto, Alba; Urbano Martin, Mario; Cancho
Candela, Ramoén; Garrote Adrados, Jose Antonio; Garcia
Miralles, Laura Carlota; Bolivar Garcinufo, Patricia.

Hospital Universitario del Rio Hortega, Valladolid.

Introduccion: Atrofia Musculoespinal tipo 1 con Distrés
Respiratorio (SMARD1) es una entidad poco frecuente de
AME caracterizada por debilidad muscular distal con distrés
respiratorio los primeros meses de vida. Presentamos dos
casos.

Caso clinico: Caso 1: Mujer sin patologia previa. A
los 4 meses inicia hipotonia progresiva y fallo de medro.
Asocia rachas de polipnea que evolucionan a insuficiencia
respiratoria restrictiva, precisando ventilacion domiciliaria.
Mediante ecografia se evidencia hipomotilidad con
elevacion diafragmatica derecha. EI estudio periférico
evidencia polineuropatia axonal severa. La genética
muestra dos variantes missense (NM_002180.2:c.182G>A
y NM_002180.2:c.2977A>C) en gen IGHMBP2. A los 8
meses presenta insuficiencia respiratoria aguda en contexto
de infeccién por SARS COV-2 con recuperacion completa.
Posteriormente sufre parada cardiorrespiratoria de origen
ventilatorio, recuperada, tras lo cual se adecuan medidas
llegando al exitus a los 9 meses.

Caso 2: Varén con antecedentes de ureterohidronefrosis
prenatal y bajo peso al nacimiento. A los 5 meses comienza
condebilidad e hipotonia distal, succién débil y estancamiento
ponderal. Se evidencia neuropatia axonal severa y en
radiografia elevacion de hemidiafragma derecho. Presenta
dos variantes missense y frameshift probablemente
patogénicas (NM_002180.2: ¢.1909C>T y NM_002180.2:
¢.1313dup) en gen IGHMBP2. Actualmente (7 meses) se
encuentra con ventilacion domiciliaria y tratamiento soporte.

Conclusiones: SMARD1 es una enfermedad
autosdmica recesiva poco frecuente asociada a mutaciones
en el gen IGHMBP2. La paralisis diafragmatica temprana
es un componente diferencial con la AME1. Su evolucién
es rapida y devastadora. Actualmente no existe tratamiento
modificador de la enfermedad.

Patologia Neurologica Neonatal

P-031

NEUROLOGIA FETAL: UN NUEVO RETO PARA
LOS NEUROLOGOS PEDIATRICOS

Rubies Olives, Julia'; Van Ruiten, Henriette'; Raper, Jospeh';
Foo, Lin?; Bertoli, Marta3; Waring, Gareth?.

'Great North Children’s Hospital, Newcastle Upon Tyne;
2Royal Victoria Infirmary, Newcastle Upon Tyne; 3International
Centre for Life, Newcastle Upon Tyne.

Objetivos: Presentamos nuestra experiencia
estableciendo un nuevo servicio de Neurologia Fetal en
un hospital terciario, disefiado para futuras familias con
diagnostico de anomalias neuroldgicas severas en el feto.
El servicio esta compuesto de un equipo multidisciplinar
(MDT) que incluye obstetras, neuropediatras, radiélogos y
genetistas.

Métodos y Resultados: Durante 10 meses,
gestionamos 7 casos complejos. Realizamos resonancia
magnética (RMN) fetal en todos los casos y neurosonografia
tridimensional transvaginal en cuatro. Los diagnodsticos
prenatales incluyeron ventriculomegalia severa (1), agenesia
parcial/total del cuerpo calloso con otras malformaciones
neurologicas (3), ausencia de septum pellucidum con
displasia septo-optica (1), y romboencefalosinapsis (2). Todas
las familias recibieron asesoramiento prenatal por parte del
MDT. Posteriormente, 3 interrumpieron y 4 continuaron con
la gestacion. Se realizd6 RMN cerebral a los 4 bebés nacidos
vivos y todos tuvieron seguimiento por parte del equipo.
Dos RMN posnatales mostraron diagndsticos similares a
la RMN prenatal, 1/4 mostré6 anomalias neurolégicas mas
graves y 1/4 menores. Los 7 casos se sometieron a pruebas
genéticas prenatales; en 2/7 se encontraron mutaciones
genéticas diagnodsticas. Un bebé fallecié 2 meses después
del nacimiento por complicaciones no neuroldgicas.

Conclusiones: Avances en el diagnostico prenatal,
mediante mejores estudios genéticos e imagenes
fetales, han permitido la identificacion mas temprana
de afecciones neuroldgicas, presentando desafios en
términos de diagndstico, prondstico e implicaciones éticas.
El asesoramiento de las familias es complejo y requiere
una importante contribucion del MDT para proporcionar
informacién diagnostica precisa. Este nuevo paradigma
desafia a los neurdlogos pediatricos a predecir el prondstico
antes del nacimiento del bebé.

P-032

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL DESARRO-
LLO-GRIA3 POR GANANCIA DE FUNCION. DES-
CRIPCION DE NUEVO FENOTIPO Y POSIBLES
TERAPIAS PERSONALIZADAS. REPORTE DE 3
CASOS Y REVISION DE LITERATURA

Bernat Montoya, Vicente'; Bonifacio, Melina'; Delgadillo
Chilavert, Veroénica'; Aparicio Calvo, Javier'; Yubero Siles,
Delia'; Stone Shi, Yun?; Fons Estupifia, Maria Carmen’'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Institute for Brain Sciences, Chemistry and Biomedicine
Innovation Center, Nanjing University, Nanjing.
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Introduccion: GRIA3 (Xqg25) codifica la subunidad
GLUr3 del receptor AMPA post-sinaptico (AMPAr), que
participa de la neurotransmision excitatoria. Clasicamente
asociadas a discapacidad intelectual ligada a X en varones,
recientemente mutaciones en GRIA3 se han descrito también
en casos de encefalopatia epiléptica y del desarrollo (EED)
en mujeres.

Objetivos: Describir el fenotipo clinico y epiléptico de
tres pacientes con EED-GRIA3 seguidas en nuestro centro
y analizar: tipo de variante, estudio funcional y respuesta a
bloqueantes de AMPAr.

Material y métodos: Revisamos: antecedentes, edad
de debut, tipo de crisis, respuesta al tratamiento, examen
clinico, alteraciones EEG, neuroimagen, estudio funcional
mediante patch-clamp (si realizado). Contamos con la
aprobacion del CEIC.

Revisamos todos los casos descritos en la literatura con
EED-GRIAS.

Resultados: Las 3 pacientes presentaron EED (dos de
debut neonatal y una infantil) y epilepsia farmacorrefractaria,
con crisis tonicas, tonico-clonicas, mioclénicas y
discognitivas. Una presentd cuadro hiperekplexia-like
(sobresaltos desencadenados por estimulos) y un sindrome
rigido-hipocinético, ademas de una extensa malformacion
del desarrollo cortical.

Todas presentan mutaciones de novo. En una paciente,
el estudio funcional confirmé una “gain of function” y el
perampanel (bloqueante AMPAr) propicié una mejoria del
control de crisis. Nuestra revision constata que previamente
sé6lo se habian descrito dos casos de mujeres con mutaciones
GRIA3.

Conclusiones: La EED-GRIA3 en mujeres se relaciona
con ganancia de funciéon, al contrario de lo descrito
previamente en varones. Se puede sospechar en casos con
hiperekplexia-like, mioclonias no epilépticas, malformaciones
del desarrollo cortical y epilepsia farmacorrefractaria. Los
bloqueantes AMPAr constituyen una alternativa terapéutica
en esta EED.

P-033

INFECCION POR PARECHOVIRUS EN EL PERIODO
NEONATAL: EXPRESION CLINICAY PRONOSTICO

Farina Jara, Maria Violeta'; Castello, Emilia?; Borras,
Ariadna'; Carreras, Nuria'; Alonso, ltziar'; Gémez-Chiari,
Marta'; Fons, Carmen’.

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Neu-
ropsiquiatria Infantil, Universita degli Studi di Milano, Milan.

Objetivos: Describir epidemiologia, presentacion clinica,
manejo diagnostico-terapéutico, y prondstico de la infeccion
por Parechovirus en periodo neonatal.

Material y métodos: Estudio descriptivo, observacional
y retrospectivo de pacientes que presentaron infeccién por
Parechovirus en periodo neonatal en nuestro centro.

Resultados: Describimos 5 pacientes, 4 varones, parto
a las 37.31+2.58 semanas. La media de dias al inicio de
clinica fue 11.8 dias de vida con presentacién variable: crisis
epilépticas (2), sepsis-like (2) e irritabilidad (1). El despistaje
infeccioso de PCR-parechovirus se realizé en suero,
heces, y liquido cefalorraquideo (LCR), siendo positivo
en 1 muestra de LCR. También se investigd en sangre
seca de taldn en 2 pacientes (1 negativo, otro pendiente).

3 pacientes precisaron ingreso a cuidados intensivos por
estado convulsivo, de los cuales 2 requirieron soporte
inotropico. Neuroimagen: se realizé RM cerebral a los 7.2
dias de media desde el inicio del cuadro, presentando un
patron muy caracteristico de hiperintensidad en sustancia
blanca en T2 con disminucion de la difusion en el 100% de
los casos, con predominio periventricular (2), y talamos (2).
El 60% presentod secuelas: epilepsia, déficit visual, paralisis
cerebral, y discapacidad intelectual.

Conclusiones: La encefalitis por Parechovirus de debut
neonatal presenta gran variabilidad clinica, en nuestra
serie destaca la clinica sepsis-like, junto con convulsiones
neonatales. Los hallazgos en la neuroimagen son
caracteristicos, y el principal diagnéstico diferencial es la
encefalopatia hipoxico-isquémica. Se necesita profundizar
en el desarrollo de estrategias de prevencion y tratamiento
de las lesiones cerebrales, que contribuyan a mejorar el
prondstico a largo plazo.

P-034

SECUELAS NEUROLOGICAS EN PACIENTES CON
ENCEFALOPATIA HIPOXICO-ISQUEMICA

Martinez Pérez, Maria; Terroba Seara, Sandra; Gonzalez
Miares, Cristina; Alejos Antofianzas, Melanie; Fernandez
Alvarez, Marina; Gonzalez-Lamufio Sanchis, Carmen.

Complejo Asistencial de Ledn, Ledn.

Introduccion: La encefalopatia hipoxico-isquémica
neonatal (EHI) se asocia a secuelas neurolégicas
potencialmente severas, siendo necesario un seguimiento
para su deteccion precoz.

Objetivos: Analizar datos perinatales y seguimiento de
pacientes con EHI.

Poblacion y método: Estudio descriptivo retrospectivo
de los nacidos vivos entre 2010-2020.

Resultados: Recogidos 70 pacientes: 55,7% varones,
edad gestacional media de 38,9 semanas (+2,3 DE), cesarea
un 44,3%. Eventos centinela: mal registro tocografico
(37%), distocia de hombros (21,4%) y desprendimiento
placentario (2,9%). Requiriendo reanimacién tipo Il 29
pacientes. El pH de cordén medio es 7. Hipotermia activa
en 37%, pasiva un 52,9%. 40 pacientes precisaron soporte
respiratorio y 24 hemodinamico. Clasificadas en leve
(61.4%), moderada (31,4%) y grave (7,1%). 24% recibieron
tratamiento antiepiléptico, presentando 21,7% crisis clinicas
(53,3% generalizadas). Realizada ecografia cerebral al
98,6% (20,6% patoldgica) y RMN al 36,8%. 9 presentaron
exploracion neurolégica patoldgica al alta y 6 fallecidos.
Seguimiento a los 24 meses en consultas de Neuropediatria
(50%). ElI 87% de EHI moderadas-graves se siguen en
consulta, un 57% presentan secuelas graves o muerte: crisis
(13%), espasticidad (21,7%), hipotonia (13%), problemas
comunicativos (30,4%), visuales (4,3%), auditivos (4,3%)
y disfagia (8,7%). El 28,2% de EHI leves en seguimiento y
presentan como secuelas: crisis, problemas comunicativos
y visuales. Las EHI moderadas-graves se asocian a mayor
riesgo de secuelas graves/muerte (p<0,001).

Conclusiones: Es importante clasificar los grados de
EHI para el prondstico, concordando normalmente secuelas
graves y/o muerte con formas moderadas-graves. Sin
embargo, es importante el seguimiento a pacientes con EHI

leves por el porcentaje de secuelas evidenciadas.
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Cefaleas v Patologia Tumoral

P-035

VALOR DE LAS SECUENCIAS DE SUSCEPTIBI-
LIDAD MAGNETICA (SWI) EN EL DIAGNOSTICO
DIFERENCIAL DE LA MIGRANA HEMIPLEJICA

Blazquez Camacho, Jesus; Fernandez Garcia, Miguel Angel;
Ascunce Abad, Marina; Lépez Lépez, Rosario; Tirado, Pilar;
Lopez Sobrino, Gloria.

Hospital Universitario La Paz, Madrid.

Introduccion: La migrafia hemipléjica es poco frecuente
en la infancia. Se caracteriza por asociar cefalea a déficits
neurolégicos focales de caracter transitorio. Los estudios de
neuroimagen podrian ser clave para el complejo diagndstico
diferencial en el momento agudo, particularmente las
secuencias SWI en RM cerebral. Presentaremos 2 casos y
revision de la literatura.

Casos clinicos: Paciente 1 (10 afnos, varén): Traido
a urgencias por cefalea hemicraneal derecha de intensidad
8/10, con hemianopsia izquierda, pérdida de fuerza y
parestesias en hemicuerpo izquierdo, y bajo nivel de
conciencia (NIHSS 7 puntos). RM cerebral urgente revela
dilatacion de venas corticales en hemisferio cerebral derecho
en secuencias SWI con estudios de difusion normales. Tras
analgesia intravenosa, recuperacion progresiva y total de la
clinica.

Paciente 2 (10 afios, mujer): Presentd cefalea subita,
sensacion de giro de objetos, nauseas y vomitos, seguidos
de debilidad brusca en hemicuerpo derecho, hipoestesia en
extremidades derechas y hemianopsia derecha (NIHSS 2
puntos). En RM urgente se evidencié dilatacion asimétrica
de venas corticales en el hemisferio cerebral izquierdo en
secuencias SWI con estudio de difusion normal. Manejo
con analgesia intravenosa y resolucién posterior de la
sintomatologia.

Conclusion: La migrafia hemipléjica se presenta con
sintomas neuroldgicos complejos que requieren un rapido
diagnostico diferencial. Los estudios de RM cerebral suelen
orientarse a descartar ictus; sin embargo, la adiciéon de
secuencias SWI podria constituir una herramienta adicional
de cara al diagnéstico de una migrafia compleja. Ademas,
estos hallazgos suponen un avance a la hora de comprender
la posible fisiopatologia vascular de las migraias.

Episodios Paroxisticos No
Epilépticos y Patologia del
Sueio

P-036

TRASTORNOS NEUROLOGICOS FUNCIONALES
EN PEDIATRIA ;COMO LOS ABORDAMOS?

Visa Refé, Nuria; Matas | Balart, Julia; Paredes Carmona,
Fernando.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova, Lleida.

Introduccion: Las presentaciones mas habituales de los
trastornos neurolégicos funcionales (TNF) incluyen trastornos
motores, debilidad y convulsiones psicdgenas no epilépticas
(CPNE). Los TNF pueden ser una carga importante para los
pacientes, las familias y el sistema sanitario.

Objetivo: Caracterizar una serie de pacientes pediatricos
con TNF.

Metodologia: Estudio descriptivo, observacional,
retrospectivo de pacientes <15 afios con sintomas
neurolégicos no compatible con enfermedad neuroldgica y
que fueron diagnosticados de TNF. RESULTADOS

Se recogieron 36 pacientes. El 75% de la muestra
eran de sexo femenino y el 77.7% de etnia caucasica. Un
32% presentaban seguimiento por salud mental previo
a la manifestacion de TNF. Los principales motivos de
consulta fueron alteraciones motoras (38.8%), alteracion
del nivel de consciencia y sensitivas (30%) y alteraciones
visuales y convulsiones (25%). Un 75% realizé6 mudltiples
visitas a urgencias y en un 96% se practic6 mas de una
prueba complementaria. La mediana de duracién de los
sintomas funcionales hasta la remision completa fue de
115 dias (RIC 11.5-588.25). Un 51.6% requirid seguimiento
por salud mental y un 25.8% precisd farmacos prescritos
por psiquiatria. En un 61% se determiné factor estresante
precipitante siendo problemas escolares en el 57% de
ellos. Tras el diagnéstico de TNF, un 58% de los familiares
experimento falta de aceptacion.

Conclusiones: Observamos una heterogeneidad en
la forma de presentacion y evolucion de nuestra muestra.
Destacamos el manejo multidisciplinar para abordar estos
pacientes a nivel clinico y psicosocial, sin embargo, en
nuestro entorno existe un dificil acceso a los sistemas de
salud mental.
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Miscelanea

P-037

LA NECESIDAD DE ATENCION INTEGRAL EN
PATOLOGIA MINORITARIA: EXPERIENCIA EN
DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

Guzman Vizcaino Vizcaino, Maria Del Mar; Aguilera Lopez,
Patricia; Jiménez Blanco, Laura; Jiménez Iniesta, Esther;
Aguirre Rodriguez, Francisco Javier.

Hospital Materno Infantil Torrecardenas, Almeria.

Introduccion: Las guias de practica clinica para el
manejo de pacientes con distrofia muscular de Duchenne
(DMD) implementadas por los CDC (Centros para el
Control y Prevencion de Enfermedades) llevaron consigo
discrepancias en los afos 2 000. Por ello, se desarrollaron
programas de centros certificados en atencion a dichos
pacientes.

Objetivos: Estudio descriptivo de caracteristicas de una
consulta interdisciplinar de un hospital de tercer nivel para
ofrecer atencién a pacientes con DMD.

Resultados: En el afio 2021 se reunen clinicos de un
hospital de tercer nivel para facilitar soluciones en la atencién
de pacientes con DMD.

Se identificaron puntos clave de areas de atencion
para desarrollar pautas de manejo, siguiendo las
guias publicadas en 2010 y actualizadas en 2018. Se
constituyé una consulta formada por un coordinador
neuropediatra y un especialista de otras areas como
cardidlogos, rehabilitadores, neumdlogos, endocrinélogos,
reumatodlogos, gastroenterdlogos y paliativistas pediatricos,
unidad de genética, neuropatélogos y trabajo social. Se
ofrecié cobertura a 13 pacientes diagnosticados de DMD,
organizandose en 4 consultas al afo, siendo atendido
cada paciente 2 veces al afio. Se organizé una reunion
clinica previa para comentar la situacion de los pacientes,
valoracién de pruebas complementarias y plan terapéutico,
entregandose un plan del dia a cada uno.

Conclusiones: La atencién integral requiere visitas
centradas en la enfermedad, atencion multidisciplinaria
de subespecialidades, asi como soporte psico-social. Son
objetivos en nuestra consulta la validacion de una escala de
calidad de vida, asi como la insercion del equipo de salud
mental, ofatimologia, fisioterapia y enfermera de enlace.

P-038

PRESENTACION DEL PLAN PILOTO PARA EL
PROCESO DE DETECCION Y DIAGNOSTICO DE
LOS TRASTORNOS DE APRENDIZAJE EN LA
PROVINCIA DE GIRONA

Caner Faig, Marina'; Casellas Vidal, Dolors'; Salavedra
Pont, Judit'; Camés Carreras, Maria'; Hernandez Gallego,
Gemma'; Rafel Cufi, Ester?; Compta Sola, Gracia®; Perapoch
Lopez, Josep'.

'Hospital  Universitari Doctor Josep Trueta, Girona;
2Departament Educacié ST Girona, Girona; *EAP Pla de
I'Estany, Girona.

Introducciéon: Los trastornos de aprendizaje son
la dificultad especifica y persistente para adquirir el
aprendizaje aun con instruccién convencional, inteligencia y
oportunidades socioculturales adecuadas. Afectan alrededor
del 10% de los nifios de edad escolar. Su deteccion e
intervencion precoz ha demostrado mejora en el rendimiento
escolar.

Objetivos: Obijetivo principal: crear plan de deteccion,
diagnostico y manejo de trastornos de aprendizaje accesible
a la poblacion de edad escolar para mejorar su rendimiento
académico y reducir el fracaso escolar.

Objetivos especificos: conocer su prevalencia en
nuestro ambito, grado de deteccion escolar y conocer los
recursos necesarios para la correcta deteccion, diagndstico
y reeducacion.

Material y métodos: Deteccion: Iniciar valoracion si
identificacion de malos resultados escolares, dificultades
en una area especifica del aprendizaje, desmotivacion para
el aprendizaje, rechazo escolar o trastorno del estado de
animo o conducta. Ante la sospecha derivacion al Equipo de
Asesoramiento Pedagdgico (EAP).

Diagnostico: Valoracidon mediante escalas validadas
destinadas a la evaluacidon cognitiva, uso y comprension
del lenguaje y atencién. Ante diagnostico de trastorno de
aprendizaje segun criterios DSM-V el EAP aplicara las
adaptaciones pertinentes. Si diagndstico no concluyente o un
trastorno complejo derivacion a neuropsicologia hospitalaria
y neuropediatria a través de Primaria con informe de EAP. Si
sospecha de trastorno de déficit de atencion e hiperactividad
o trastornos psiquiatricos, derivacion a Salud Mental Infanto-
Juvenil. En caso de sospecha de discapacidad intelectual
u patologia neurolégica de base se derivara a la unidad de
Neuropediatria.

Resultados: Actualmente iniciado plan piloto en Pla de
I'Estany.

Conclusiones: Pendiente de resultados.

P-039

INFARTO MEDULAR AGUDO, UN
DIAGNOSTICO

RETO

Baré Serrano, Anna'; Folch Benito, Marta'; Macaya, Alfons?2.

'Fundacié Hospital Asil de Granollers, Granollers; ?Hospital
Universitari Vall d'Hebréon, Barcelona.

Introduccion: El infarto medular agudo es infrecuente
en pediatria pero es relevante conocerlo por las graves
secuelas que puede provocar a largo plazo. Puede ser
isquémico o hemorragico con una etiologia mayoritariamente
traumatica. La resonancia magnética resulta esencial para el
diagnoéstico aunque de forma precoz sus hallazgos pueden
ser sutiles o normales considerandose un reto diagnéstico.

Caso clinico: Adolescente de 12 afios sin antecedentes
de interés que acude a urgencias por dolor repentino
e intenso en regién dorso-cervical. Previamente habia
realizado actividad fisica, sin antecedente traumatico.
Cuando intenta ponerse de pie se objetiva una debilidad
brusca del miembro inferior izquierdo que progresa a una
monoplejia con hiperpatia, hipoestesia de pierna derecha,
retencion urinaria y urgencia defecatoria. Se realiza
neuroimagen que muestra lesién isquémica aguda de la
médula dorsal (D1 a D6) sugestivo de sindrome medular
anterior. Se realiza despistaje infeccioso, analitica con
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estudio de trombofilia y valoracién cardiolégica normal con
marcadores de autoinmunidad negativos. La neuroimagen
de control muestra mayor edema y con afectacion desde C6
aD7. Se realiza tratamiento con corticoterapia con resolucion
del edema persistiendo las secuelas cronicas propias de la
lesion. Paralelamente inicia fisioterapia intensiva con marcha
estable a los 2 meses del episodio, monoparesia residual y
buen control de esfinteres.

Conclusiones: Los pocos pacientes descritos con
infarto medular agudo comparten una clinica muy similar
a la de nuestra paciente. La sospecha diagnéstica es
fundamentalmente clinica y la neuroimagen urgente es una
prueba esencial para poder diferenciarlo de otras causas de
sindrome medular agudo.

P-040

MANEJO DE LA HIPERTENSION INTRACRANEAL
SECUNDARIA A MENINGOENCEFALITIS TUBER-
CULOSA

Villanueva Guerra, Alessandra Georgina; Diaz Sancho,
Maria; Ruiz-Ocafia De Las Cuevas, Guillermo Fernando;
Santos Moreno, Maria Teresa; Garcia Ron, Adrian; Arias
Vivas, Eva.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Introduccion: En el manejo de la hipertension
intracraneal (HTIC) habra que priorizar el tratamiento
etiolégico del paciente. Como tratamiento adyuvante se
ha postulado la utilizacién de diuréticos, principalmente
acetazolamida, asi como topiramato o dexametasona de
segunda linea.

Presentamos un caso sobre el manejo de HTIC
secundaria a meningoencefalitis tuberculosa.

Caso clinico: Varén, 14 afos con clinica de fiebre,
vomitos y cefalea frontal de 5 dias de evolucion. Fluctuacion
del nivel de conciencia con episodios de irritabilidad, diplopia
binocular y paralisis facial central derecha.

Se realiza puncién lumbar tras TC cerebral con una
presion de apertura de LCR 90 cmH20, hipoglucorraquia,
hiperproteinorraquia, hipercelularidad (a expensas de
monocitos) y adenosina deaminasa (ADA) elevado. PCR
de Mycobacterium tuberculosis en LCR positiva. Recibe
tratamiento con 4 farmacos antituberculosos, dexametasona
y se afiade acetazolamida oral (dosis maxima dosis 23 mg/
kg/dia) con monitorizacion gasométrica.

Evoluciona favorablemente, y se suspende
acetazolamida tras 12 dias ante estabilidad clinica con
normalizacion de la vision. Presenta una presion de apertura
de LCR tras la suspensién de acetazolamida de 10 cmH20.
Actualmente completando tratamiento durante 3 semanas
con dexametasona por meningoencefalitis tuberculosa. Se
encuentra asintomatico, en RM de control al mes y medio
de inicio del cuadro presenta infarto subagudo en pedunculo
cerebral izquierdo.

Conclusiones: La eficacia del tratamiento de la HTIC
con acetazolamida, de 1° linea, estda demostrada mediante
ensayos clinicos en adultos. No obstante, la evidencia es
escasa en pediatria, aunque en la practica clinica habitual
y en base a nuestra experiencia se obtienen resultados
favorables.

P-041

DESCRIPCION DE TRASLADOS DE PACIENTES
CON PATOLOGIA NEUROPEDIATRICA DE UN
HOSPITAL DE NIVEL 2

Carrion, Cecilia; Ouadih, Miriam; Antén, José Antonio;
Caballero, José Manuel.

Hospital de Torrevieja, Torrevieja.

Introduccion y objetivos: Las urgencias neurolégicas
en ocasiones suponen una patologia de alta complejidad
que requieren de un abordaje en una unidad especifica de
tercer nivel.

Objetivo: Describir las caracteristicas de la patologia
neuroldgica que implica un traslado de forma urgente a un
hospital de tercer nivel.

Métodos: Estudio descriptivo retrospectivo de los
traslados de etiologia neurolégica pediatricos urgentes
desde un hospital de segundo nivel durante el periodo
comprendido entre 2018 y 2022 a otros hospitales de
mayor nivel asistencial. Se obtuvieron datos para el analisis
mediante la revisién de historias clinicas.

Resultados: Se trasladaron un total de 21 pacientes
pediatricos y 9 neonatales. Corresponde a un 8,1% de los
traslados totales que se realizaron durante ese periodo.
Entre los pacientes pediatricos, 12 fueron trasladados debido
a estatus epiléptico, mientras que 6 lo fueron por encefalitis.

Ademas, se registraron traslados por otras causas como
quiste cerebral, cédigo ictus y traumatismo craneoencefalico
grave. De los casos pediatricos, 5 requirieron soporte
ventilatorio invasivo, y uno de ellos también necesité el
uso de drogas vasoactivas. No se observaron diferencias
significativas en cuanto al sexo de los pacientes. La edad
promedio de estos pacientes fue de 6.8 afios. Por otro lado,
los 9 neonatos fueron trasladados debido a convulsiones
neonatales.

Conclusiones: El conocimiento de las caracteristicas de
la patologia neuroldgica urgente que implica el traslado a un
hospital de mayor complejidad asistencial, puede ayudar a
disefar y distribuir protocolos de actuacion y recursos para
optimizar cabo esta labor en centros de menor nivel.

P-042

DESCRIPCION DE LOS CASOS DE PATOLOGIA
NEUROLOGICA URGENTE ATENDIDOS EN UN
HOSPITAL DE SEGUNDO NIVEL QUE REQUIERE
SER TRASLADADO A OTRO DE MAYOR NIVEL
ASISTENCIAL

Carrion Fenoll, Cecilia; Ouadih, Miriam; Antén, Jose Antonio;
Caballero, Jose Manuel.

Hospital de Torrevieja, Torrevieja.

Introduccion y objetivos: Las urgencias neurolégicas
atendidas en hospitales regionales en ocasiones suponen
una patologia de alta complejidad que requieren de un
abordaje en una unidad especifica de tercer nivel.

Objetivo: Describir las caracteristicas de la patologia
neuroldgica que implica un traslado de forma urgente a un
hospital de tercer nivel.
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Métodos: Estudio descriptivo retrospectivo de los
traslados de etiologia neuroldgica pediatricos urgentes
desde un hospital de segundo nivel durante el periodo
comprendido entre 2018 y 2022 a otros hospitales de
mayor nivel asistencial. Se obtuvieron datos para el analisis
mediante la revisién de historias clinicas.

Resultados: Se trasladaron un total de 21 pacientes
pediatricos y 9 neonatales. Corresponde a un 8,1% de los
traslados totales que se realizaron durante ese periodo.
Entre los pacientes pediétricos, 12 fueron trasladados debido
a estatus epiléptico, mientras que 6 lo fueron por encefalitis.
Ademas, se registraron traslados por otras causas como
quiste cerebral, cédigo ictus y traumatismo craneoencefalico
grave. De los casos pediatricos, 5 requirieron soporte
ventilatorio invasivo, y uno de ellos también necesitd el
uso de drogas vasoactivas. No se observaron diferencias
significativas en cuanto al sexo de los pacientes. La edad
promedio de estos pacientes fue de 6.8 afios. Por otro lado,
los 9 neonatos fueron trasladados debido a convulsiones
neonatales.

Conclusiones: El conocimiento de las caracteristicas de
la patologia neuroldgica urgente puede ayudar a disefiar y
distribuir protocolos de actuacion y recursos para optimizar
cabo esta labor cuando se presente en centros de menor
nivel.

P-043

RABDOMIOLISIS GRAVE EN PACIENTE CON
INFECCION POR SARSCOV2 PAUCISINTOMATICA

Sariego Jamardo, Andrea'; Garcia Fernandez, Sonia'; Orefia
Ansorena, Virginia Ainhoa'; Pérez Poyato, Maria Socorro;
Pardo Crespo, M. Rosa2; Alvarez Alvarez, Cristina’.

"Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander;
2centro de salud Isabel Il, Santander.

Introduccién: La infeccion por SARSCOV2 se ha
relacionado con distintas complicaciones incluyendo
respiratorias, cardiovasculares, renales y neurolégicas.
También se ha relacionado con rabdomiolisis, cuya incidencia
en la COVID19 no es conocida. Aportamos un nuevo caso
de un adolescente de 14 afios de etnia afrocaribefia sin
antecedentes personales ni familiares de interés que debuta
con raddomiolisis en contexto de infeccion por SARSCOV2
paucisintomatica afebril.

Caso clinico: Varon de 14 afos que comienza con
cuadro de mialgias en 4 extremidades de forma progresiva
de 1-2 semanas de evolucién, acompafiado de orinas
coluricas. No refiere debilidad ni calambres ni fatigabilidad.
Referia asimismo clinica de 1 afio de evolucion de mialgias
en extremidades inferiores con ejercicio. En ese momento
afebril y asintomatico salvo tos y rinorrea leves por lo que no
habia consultado. Valorado en su centro de salud realizan
analitica que revela cifra de CPK de 279832 U/l por lo que
es remitido a urgencias. En urgencias presenta TSH normal,
orina colurica y elevacion de LDH, CPK y transaminasas
con funcién renal normal. Se trata de forma satisfactoria
con hiperhidratacién en planta de pediatria con CKs normal
al alta. En consulta de neuropediatria se estudia para
despistaje de patologia neuromuscular incluyendo biopsia
muscular y estudios genéticos que resultan negativos.

Conclusiones: El presente caso muestra la necesidad
de descartar infeccion por SARSCOV2 incluso en pacientes

paucisintomaticos o asintomaticos como causa de
rabdomiolisis aguda. No debe no obstante olvidarse realizar
despistaje de patologia neuromuscular en estos pacientes.

P-044
ALGO MAS QUE CEFALEA

Mederos Rodriguez, Andrea; Salvador Cafibano, Maria; Del
Pino Garcia, Marta; Villanueva Accame, Victoria.

Hospital Universitario de Canarias, San Cristobal de La
Laguna.

Introduccion: La epilepsia mioclonica asociada con
fibras rojas rasgadas es una enfermedad rara, encefalopatia
mitocondrial con gran heterogeneidad clinica y que puede
diagnosticarse ya en la edad adulta.

Caso Clinico: Nifio de 7 afios derivado por cefalea sin
signos de alarma. Sus padres refieren, desde hace un afio,
tendencia a “estar fatigado”, temblor en manos, propensién
a boca abierta y babeo con empeoramiento vespertino.
Exploracion fisica: habla escandida, cara alargada con
puente nasal estrecho y largo, labios ligeramente en carpa.
Temblor de predominio en tronco y MMSS en reposo.
Debilidad generalizada de predominio proximal. ROTs vivos
con leve aumento de area reflexdgena. Dismetria maniobra
dedo-nariz. Dificultades para subir y bajar escaleras y correr.

Pruebas complementarias:

* Analitica sanguinea: elevacion del cociente lactico/
piravico y LDH.

» Estudio metabdlico: negativo.

* RMNc normal.

PEV + PEATC, EMG + VC: normales.

Empeoramiento  clinico con caidas frecuentes.
Exploracion Gowers positivo y oftalmoplejia en desviacion
de mirada hacia arriba. Se repite analitica, con elevacién de
CKs, estudio de Pompe negativo, se solicita heuroexoma,
se deriva a Oftalmologia, Cardiologia y CSUR. Nuevo video-
EEG: actividad epileptiforme critica a modo de descargas
generalizadas de punta onda 2 Hz, de elevada amplitud y
hasta 5 segundos, correlato clinico mioclonias generalizadas.
Se inicia tratamiento con levetiracetam a 20 mg/Kg/dia y
cofactores (tiamina, biotina, riboflavina, piridoxina, coenzima
Q10). Tras valoracion en CSUR vy biopsia probable MERF,
confirmado con genética.

Conclusiones: Es una enfermedad multisistémica que
debe entrar en el diagndstico diferencial de las mioclonias
y la ataxia. El tratamiento suele ser paliativo y sintomatico.

P-045

VISITAS CONJUNTASADOMICILIOCONELEQUIPO
DE CUIDADOS PALIATIVOS PEDIATRICOS: UN
NUEVO PLANTEAMIENTO

Casellas Vidal, Dolors; Camos Carreras, Maria; Ausié Sala,
Claudia; Caner Faig, Marina; Hernandez Gallego, Gemma;
Crehuet Almirall, Mireia.

Hospital Universitari Doctor Josep Trueta, Girona.

Introduccion: Vivimos un modelo asistencial cambiante
mas centrado en las personas y que incluye la atencion
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domiciliaria. En aquellos pacientes mas fragiles resulta
esencial el trabajo en equipoy coordinado de los especialistas
juntamente con el equipo de cuidados paliativos. Para
seguir mejorando en la atencion integral de los pacientes
con enfermedades neuroldgicas complejas las visitas en el
domicilio suponen un gran paso.

Objetivo: Incorporar al neuropediatra en las visitas en
el domicilio por parte del equipo de cuidados paliativos en
pacientes con enfermedad neuroldgica compleja en situacion
de fragilidad en momentos clave y con objetivos.

Método: Desde el afio 2019 se han realizado visitas
en domicilio por parte de neuropediatria junto con cuidados
paliativos en cuatro ocasiones. Dos de ellas para valoracion
y control de sintomas en momentos de gran fragilidad, una
para valoracion de sintomatologia de causa no filiada y una
para seguimiento en una paciente con problemas sociales.
Posteriormente a las visitas domiciliarias se ha seguido
con los controles habituales en el hospital en dos de los
pacientes mientras que los otros dos fallecieron. Estas visitas
permitieron una valoracién integral que permitié entender i
percibir mejor el estado del paciente y su familia, acercarnos
mas a su realidad y orientar mejor las intervenciones
terapéuticas.

Conclusiones: La atencion domiciliaria en momentos
clave, en el paciente con patologia neurolégica compleja y
situacion de fragilidad, es una oportunidad de cambio a un
modelo asistencial con una vision mas amplia, centrado en
las personas y mas resolutivo.

Patologia Autoinmune del
Sistema Nervioso

P-056

ESCLEROSIS MULTIPLE DE INICIO AGRESIVO:
EVOLUCION Y TRANSICION A LA VIDA ADULTA

Quintanal Lopez, Patricia; Gonzalez Santiago, Maria Pilar;
Jiménez Marina, Lorena.

Hospital Principe de Asturias, Alcala de Henares.

Introduccion: La esclerosis multiple en etapa infantil
es una entidad poco frecuente. Previamente, se pensaba
de curso generalmente lento y benigno. Se ha estimado
que el 10% de los casos en etapa adulta debutan antes de
los 18 afios, con mas recaidas y el riesgo de discapacidad
acumulada que implica el inicio precoz de la enfermedad.

Caso clinico: Presentamos los casos de dos mujeres
de 16 y 17 afios diagnosticadas de EM a los 13 y 14 afios,
sin antecedentes familiares, tras debutar con sintomas
sensitivos en el primer caso y debilidad muscular en
hemicuerpo derecho y disartria en el segundo. La RM
de ambas evidencié multiples lesiones desmielinizantes
cerebrales y medulares que cumplen criterios de McDonalds
(2017) para EM. Las bandas oligoclonales IgG y bandas IgM
en LCR fueron positivas en ambos. Se inicié en los dos casos
tratamiento con Interferén-beta-1-a, precisando después de
un afio cambiar a Fingolimod por aumento de lesiones en
RM vy, en el segundo, por afectacion también cognitiva. El
primer caso ha presentado tres brotes en cuatro afos; el
segundo, dos en tres afos. Tras dos afos de Fingolimod en
el segundo caso, ha precisado cambiar a Natalizumab. Los
dos casos han sido tratados conjuntamente con la unidad de
EM de Neurologia de adultos.

Conclusiones: Presentamos dos casos de inicio agresivo
con signos de mal pronéstico, como alta carga lesional y
bandas IgM positivas. Consideramos, asi, fundamental el
abordaje conjunto de pacientes de debut en |la adolescencia
con el servicio de Neurologia de adultos.

P-057

MIELITIS TRANSVERSA AGUDA: REEVALUANDO
LA FUNCION DEL RECAMBIO PLASMATICO EN EL
TRATAMIENTO

Valero Pertegal, Maria Rita'; Iglesias Rodriguez, Mario?
Ballara Petitbo, Maria®; Sebastian Pérez, Elena*; Zubicaray
Salegui, Josune*; Unzueta Roch, Jose Luis® Martin Del
Valle, Fernando?®, Vila Bedmar, Sara®, Duat Rodriguez,
Anna?; Cantarin Extremera, Verénica®.

'Hospital General Universitario de Elche, Eiche; Hospital
Universitario de Burgos, Burgos; *Servicio de Neuropediatria
del Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid; “Unidad
de Hematologia del Hospital Infantil Universitario Nifio
Jesus, Madrid; °Unidad de Cuidados Intensivos Pediatricos
del Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid.

Introduccién: El tratamiento de primera linea en
la mielitis transversa aguda (MTA) es la corticoterapia.
Clasicamente, el recambio plasmatico (RP) se ha
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reservado para casos refractarios o que debutan con
clinica potencialmente letal. Sin embargo, algunos estudios
muestran una alta efectividad y seguridad en la MTA,
otorgandole una indicacién mas amplia e inicial en su
tratamiento.

Objetivos: Identificar las caracteristicas clinicas y la
evolucion de pacientes afectos de MTA respondedores a
tratamiento con RP.

Material y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo
mediante revision de historias clinicas de pacientes
atendidos en hospital pediatrico de tercer nivel.

Resultados: Se obtienen 3 pacientes (2 varones y 1
mujer), media de edad al debut de 6 afos. Todos debutaron
con una tetraparesia hipo/arrefléxica rapidamente progresiva
y afectacion sensitiva, en 2/3 con afectacion esfinteriana. Dos
presentaban una mielitis longitudinalmente extensa (C7-T10;
C2-T1), el tercero una mielitis transversa incompleta (C3-
C4). En un caso la MTA fue secundaria a una enfermedad
desmielinizante por anticuerpos anti-MOG, en el resto fue
idiopatica. En todos los casos se inici6, en las primeras
24 horas tras el debut, tratamiento con metilprednisolona
30mg/kg/dia (en 2/3 asociado a Ig 0.4mg/kg/dia) con escasa
respuesta por lo que posteriormente (media 7.3 dias tras
debut, intervalo 4-10 dias) se realiz6 RP (5 sesiones) con
notable mejoria en todos.

Conclusiones: En pacientes con afectacion motora
grave se deberia valorar el RP de forma temprana si no
se objetiva respuesta a corticoterapia ya que las secuelas
motoras pueden ser importantes y tratarlas precozmente
podria mejorar el prondstico.

P-058

TRATAMIENTO CON RECAMBIO PLASMATICO
PRECOZ EN NEUROMIELITIS OPTICA POR
ANTICUERPOS ANTI- MOG

Villanueva Guerra, Alessandra Georgina; Santana Cabrera,
Elsa; Gaitero Pérez, Alicia; Cabrera Cascajero, Paula;
Garcia Ron, Adrian; Arias Vivas, Eva.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Introduccion: El espectro de enfermedad asociada
a anticuerpos contra la glucoproteina del oligodendrocito
asociado a la mielina (MOG) es una entidad infrecuente,
siendo la neuritis optica el fenotipo mas frecuente de
presentacion.

Caso clinico: Varon de 12 afios sin antecedentes
relevantes, presenta dolor retroocular derecho, cefalea
y vision borrosa de 4 dias de evolucion. Exploracion con
disminucion de agudeza visual (AV) y fondo de ojo derecho
con edema de papila.

Se realiza puncion lumbar tras prueba de imagen (TC
craneal) normal, con estudio bioquimico sin alteraciones y
presencia de anticuerpos anti-MOG. RM craneo-medular en
la que se identifica neuritis 6ptica derecha hasta quiasma
y pequefo foco de hiperintensidad de sefial en el margen
posterior del cordon medular a la altura de la vértebra T2.

Recibe magabolos de corticoides durante 5 dias con
leve mejoria clinica, aunque con persistencia del edema
de papila. En su 8° dia de diagndstico inicia recambios
plasmaticos, completando 5 ciclos.

Presenta muy buena evolucién con marcada mejoria
clinica con AV 0.9 tras 4 meses y leve defecto estructural en

nervio 6ptico derecho En RM craneo-medular de control tras
6 meses de tratamiento presenta mejoria con persistencia de
discreta hiperintensidad de sefial del nervio éptico derecho.

Conclusiones: El recambio plasmatico se muestra
como una opcion efectiva en el tratamiento de neuromielitis
anti-MOG positivos con refractariedad al tratamiento
corticoideo. El inicio precoz de este tratamiento mejora el
prondstico final.

P-059

EXPERIENCIA EN RECAMBIO PLASMATICO EN
PATOLOGIA PEDIATRICA NEUROLOGICA

Villanueva Guerra, Alessandra Georgina; Ruiz-Ocafia De
Las Cuevas, Guillermo Fernando; Hernandez Hernandez,
Alejandro; Diaz Sancho, Maria; Garcia Ron, Adrian; Arias
Vivas, Eva.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Introduccion: La plasmaféresis ofrece una respuesta
rapida para los sintomas neuroldgicos agudos graves y
debe considerarse parte de la estrategia de tratamiento
inmunolégico.

Presentamos nuestra experiencia, este ultimo afo, en el
uso de plasmaféresis en pacientes pediatricos con patologia
neuroldgica.

Casos clinicos:

1. Epilepsia refractaria por encefalitis autoinmune.
Varon 13 afos, encefalitis aguda y epilepsia
focal refractaria. Megabolos de corticoides,
gammaglobulina hiperinmune (Ig) y >4 farmacos
anticrisis (FAC) a dosis plenas. Presenta evolucién
térpida, el 6° dia, se inicia plasmaféresis (6 ciclos)
con resolucion del cuadro. Alos 6 meses reaparicion
de crisis con buena respuesta a Rituximab.

2. Neuromielitis 6ptica anti-MOG. Varon 12 afios,
refractariedad a megabolos de corticoides. Inicia al
6° dia plasmaféresis (5 ciclos) con buena evolucién
clinica y radiolégica. No recaida y negativizacion de

anti-MOG.
3. NORSE. Nifa 8 afios, estatus epiléptico
superrefractario, previamente sana. Recibe

megabolos de corticoides, Ig y >8 FAC a dosis
plenas. El dia 7° se inicia plasmaféresis sin
mejoria. Coma barbitirico y otros tratamientos
inmunomoduladores con desenlace fatal.

4. Encefalomielitis aguda. Mujer 13 afios con
paraparesia flacida arrefléxica y afectacion
parcheada de C3-C4 hasta cono medular. Recibe
megabolos de corticoides e Ig, pero presenta
progresion clinica. Se inicia plasmaféresis el 6°
dia con mejoria franca. Resolucién completa tras
Rituximab.

Conclusiones: La plasmaféresis es eficaz tras
refractariedad al tratamiento de primera linea en
enfermedades neuroldgicas con componente inmunitario.
La experiencia clinica nos indica que el uso precoz mejora
el prondstico, acorta el tiempo de mejoria y en general
presenta buena tolerancia.
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P-060

SINDROME DE AICARDI-GOUTIERES: INTERFE-
RONOPATIA TIPO |, NUESTRA EXPERIENCIA EN
UN HOSPITAL TERCIARIO

Beseler Soto, Beatriz'; Gabaldon Albero, Alba?; Hernandez
Muelas, Sara®; Valdés Diéguez, Carmen'; Marti Masanet,
Miguel®; Martin Grau, Carlaz.

"Hospital Universitario La Fe. Servicio de Neuropediatria,
Valencia; Instituto Investigacién Sanitaria La Fe. Grupo de
investigacion traslacional en genética, Valencia; *Hospital
Universitario La Fe. Servicio de Reumatologia, Valencia.

El Sindrome de Aicardi-Goutiéres (SAG) es una rara
enfermedad autoinmune hereditaria, clasificada como
interferonopatia tipo |, que provoca una encefalopatia
subaguda y progresiva cuyas manifestaciones suelen
iniciarse en el primer afo de vida.

Actualmente hay descritos 9 tipos en funcion de la
alteracion genética que lo origina. En todos ellos hay una
produccién inadecuada de interferén-a, cuyo origen es la
incapacidad de degradar adecuadamente el ADN o el ARN
en la persona afecta. Estos acidos nucleicos disparan los
mecanismos de defensa virica del huésped, que se muestra
incapaz de eliminar el patdbgeno agresor.

En la actualidad no hay farmacos aprobados para
su tratamiento. Las terapias empiricas empleadas se
fundamentan en su capacidad inmunosupresora, sin
embargo, tratamientos como el uso de corticoides no han
demostrado ser eficaces. Las estrategias terapéuticas
actuales se encaminan a reducir la produccion de interferon-a
entre los que se encuentran los inhibidores de la janukinasa
(JAK) como baricitinib y ruxolitinib; o tratamientos que buscan
bloquear las sefiales que inducen a dicha produccién, como
los inhibidores de la transcriptasa inversa (RTIs). La firma de
interferén se emplea para evaluar la respuesta al tratamiento.

Presentamos una serie de 6 casos, debut, evolucion y
respuesta a los tratamientos empleados.

Conclusiones: Es importante disefiar herramientas que
permitan un diagnéstico temprano para prevenir aquellas
alteraciones que se inician intrautero como primer paso
al desarrollo de terapias eficaces y seguras para esta
enfermedad. El mayor conocimiento de los mecanismos que
producen el SAG abre nuevas vias a posibles tratamientos,
todavia con resultados inciertos.

Enfermedades Neurometabolicas
y Enfermedades
Neurodegenerativas

P-061

EPILEPSIA METABOLICA: REVISION DE NUESTRA
CASUISTICA

Pérez Delgado, Raquel'; Garcia Duran, Amalia Maria';
BurebaHerrando, Sara'; Garcia Jiménez, Maria Concepcién';
Lafuente Hidalgo, Miguel?; Monge Galindo, Lorena'; Lopez
Lafuente, Amparo’; Abenia Usén, Pilar'; Pefia Segura, José
Luis™.

"Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; ?Hospital
San Jorge, Huesca.

Introduccioén: Aunque dentro de la etiologia de las crisis
epilépticas los errores innatos del metabolismo (EIM) son
raros, la epilepsia y las manifestaciones neuroldgicas son
frecuentes en los EIM.

Objetivos: Conocer la incidencia de epilepsia y sus
caracteristicas por patologias metabdlicas.

Métodos: Revision bases de datos e historias clinicas.
Variables analizadas: edad inicio, semiologia, refractariedad.

Resultados: 2 casos de 3 (66%) defecto cofactor del
molibdeno, encefalopatias epilépticas debut neonatal; 3
epilepsias vitaminosensibles, 1 por déficit de piridoxina,
1 sensible a piridoxal fosfato y 1 defecto de biotinidasa,
comienzo precoz y buen control con biotina; 11 de 25 (44%)
lisosomales, las mas refractarias 1 cereidolipofuscinosis
neuronal tipo 2 infantil tardia y 1 caso leucodistrofia
metacromatica; 5 de 25 mitocondriales confirmadas
genéticamente (20%), 14 de 36 codificadas como
enfermedad mitocondrial incluyendo casos antiguos
con biopsia muscular; 4 de 14 peroxisomales (28,5%),
monoterapia salvo caso sospecha de déficit biogénesis
de peroxisomas; 7 de 83 aminoacidopatias (8,4%), uno
sindrome de West (acidemia propidnica), 3 hiperglicinemias
no cetosicas debutando como encefalopatia epiléptica
neonatal, un caso leucinosis y 2 de 62 hiperfenilalaninemias,
clasicas no cribadas; 2 hermanos déficit de GLUT-1, con
crisis de ausencia y respuesta a dieta cetdgena;

Casos aislados: enfermedad de Menkes, homocistinuria (
déficit de cobalamina C) y 1 caso de trastorno de glicosilacion
de las proteinas.

Conclusiones: Es importante disponer de protocolos
que incluyan la posibilidad de epilepsia metabdlica en el
abordaje diagnéstico y terapeutico. Tipo de epilepsia varia
desde grave encefalopatia epiléptica a epilepsia de facil
control terapeutico, edad debut variable.

P-062
TRASTORNOS DEL MOVIMIENTO EN PACIENTES
CON ENFERMEDADES METABOLICAS:

EXPERIENCIA EN UNA UNIDAD DE REFERENCIA
REGIONAL

Panduro Romero, Lourdes; Palacios Fernandez, Nicolas;
Caceres Marzal, Cristina; Marquez Armenteros, Ana M?;
Real Terrén, Raquel; Sardina Gonzalez, M2 Dolores.
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Hospital Perpetuo Socorro y Materno-Infantil, Badajoz.

Objetivos: Este trabajo pretende recoger los pacientes
con errores innatos del metabolismo y trastornos del
movimiento en una Unidad de Enfermedades Metabdlicas
de referencia regional, revisando el tipo de trastorno, cuando
se diagnostico, como se maneja y estimar cémo afecta a su
calidad de vida.

Material y métodos: La Unidad de Enfermedades
Metabdlicas del Hospital Materno Infantil de Badajoz esta
constituida por una especialista en Neuropediatria y una
especialista en Digestivo Infantil, asi como una especialista
en Nutricién Clinica. Cuenta con el apoyo de la Unidad de
Genética Clinica y de la Unidad de Cuidados Paliativos
Pediatricos, ademas de estar en contacto con otros
profesionales para prestar una atencion integral a pacientes
de toda el Area de Salud de Extremadura. Para estimar
el impacto de los trastornos del movimiento en la vida de
nuestros pacientes, utilizamos una encuesta de calidad de
vida completada por las familias y, si era posible, por los
pacientes.

Resultados: De los 132 pacientes atendidos en
la Unidad, en 21 se detecté al menos un trastorno del
movimiento (16%); 11 de ellos presentaban mas de un tipo
de trastorno. En 8 de ellos el trastorno del movimiento ya
estaba presente al diagndstico de la enfermedad.

Conclusiones: Los trastornos del movimiento afectan
a casi un tercio de los pacientes con enfermedades
metabdlicas, y pueden suponer un gran impacto en su
calidad de vida. Es fundamental un correcto diagnéstico,
manejo y seguimiento de los mismos, siendo de gran ayuda
contar con un equipo multidisciplinar para ello.

P-063

ATAXIA COMO FORMA DE PRESENTACION DE SD.
DE MITCHELL. PRESENTACION DE 2 CASOS

Cean Cabrera, Lourdes; Sanchez Soler, M? José; Martinez
Garcia, M? Josefa; Ibafiez Mico, Salvador; Valera Parraga,
Francisca; Martinez Salcedo, Eduardo.

HCU Virgen de la Arrixaca, El Palmar, Murcia.

El sindrome  Mitchell es una enfermedad
neurodegenerativa de herencia autosémica dominante,
causada por una variante de ganancia de funcién en el gen
ACOX1 que conduce al aumento de actividad de la acil-
CoAoxidasa peroxisomal y de la produccion de peroxido de
hidrégeno, toxico para las células de Schwann. Solo 8 casos
han sido descritos.

Caso 1. Debut a los 7 afos, episodio de ataxia
autolimitada e hipoacusia. Nuevo episodio a los 17 afios,
sin recuperaciéon completa. 29 afios: empeoramiento de
su ataxia y debilidad, diagnosticado de polirradiculopatia
lumbosacra. 33 afios: ingreso en UCIP por empeoramiento
clinico en contexto infeccioso. Tetraplejia. Afectacion visual
progresiva. Requiere intubacion orotraqueal y traqueostomia.
EMG: polirradiculopatia sensitivo-motora axonal distal
grave. RM cerebral/medular, estudio metabdlico, biopsia
muscular/estudio de cadena respiratoria, ADN mitocondrial,
secuenciacion de genes ATP1A3 y PRPS1, normal. Sin
respuesta a inmunoglobulinas y plasmaféresis.

Caso 2. Nifia de 9 afios, hija del caso 1, sin antecedentes
perinatales de interés. Seguimiento desde los 4 meses por

retraso psicomotor objetivado tras ingreso por sepsis. RM
cerebral inespecifica. Estudio metabdlico: sospecha de
deficiencia multiple de acil-CoA deshidrogenasa. Exoma
clinico normal. Riboflavina y carnitina hasta los 7 afios.
Evolucion favorable. Ingresa por ataxia subaguda de curso
progresivo. RM: lesiones desmielinizantes. Reanalisis de
exoma urgente: variante patogénica de ganancia de funcion
¢.710A<G en ACOX1 en ambos.

Queremos destacar la importancia del reanalisis
periédico del exoma clinico para alcanzar un diagndstico
especifico. Un diagnostico precoz es fundamental para
adecuar el seguimiento y tratamiento de los pacientes, asi
como ofrecer asesoramiento genético a las familias.

P-064

SEGURIDAD Y EFECTIVIDAD DEL TRATAMIENTO
CON DIETA CETOGENICA EN UN SERVICIO DE
PEDIATRIA DE UN HOSPITAL DE TERCER NIVEL

Redondo Vegas, Elba; Cabeza Arce, Nuria; Urbano Martin,
Mario; Salamanca Zarzuela, Beatriz; Puente Montes, Sara;
Mulero Collantes, Inés; Alcalde Martin, Carlos; Cancho
Candela, Ramoén.

Hospital Universitario del Rio Hortega, Valladolid.

Introduccion: La dieta cetogénica (DC) se utiliza como
tratamiento de epilepsia refractaria y algunas metabolopatias
y alteraciones del neurodesarrollo.

Objetivos: El objetivo fue describir las caracteristicas de
las dietas cetogénicas iniciadas en nuestro centro.

Métodos: Estudio descriptivo retrospectivo de las DC
implantadas en un servicio de pediatria en los ultimos cinco
afios. Se recogen datos clinicos, tipo de dieta, efectividad y
efectos adversos de la mismas.

Resultados: Se recogieron 12 pacientes, 50% muijeres.
La edad media de inicio de la dieta fueron 4,5 afios (de los 6
meses a 12 afos). El tiempo medio de dieta fue de 2,3 afios.
En 3 pacientes se us6 como tratamiento de déficit de piruvato
deshidrogenasa y cinco de epilepsia farmacorrefractaria
(de etiologia genética, autoinmune e idiopatica). En
cuatro casos se uso dieta tipo Atkins modificada y en el
resto clasica. Todos mantuvieron cetosis en rango (2,5- 4
mmol/L.) La dieta fue efectiva en 2/3 de los pacientes (cinco
presentaron una disminucion de crisis de >50%, uno < 50%
y dos mejoria del neurodesarrollo). En cuatro casos la dieta
se retird por falta de respuesta. Dos pacientes presentaron
obesidad, uno diarrea, otro hiperlipemia y otro hipercalcemia
con hipercalciuria. Ninguna dieta fue retirada por efectos
adversos.

Conclusiones: La dieta cetogénica ha demostrado ser
una valiosa herramienta terapéutica, siendo el tratamiento de
eleccion en algunas metabolopatias y una opcion terapéutica
segura en otros, mejorando las manifestaciones clinicas de
estos pacientes. Es necesario el seguimiento endocrino-
metabdlico de estos pacientes para valorar posibles efectos
secundarios de la dieta.
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Patologia Vascular y Patologia
Sistémica
P-065

CARACTERIZACION CLINICA DEL SINDROME DE
PHACE: NUESTRA EXPERIENCIA

Farina Jara, Maria Violeta; Antomil Guerrero, Beatriz;
Battistino Zanutigh, Valentina; Gonzalez Alvarez, Verénica.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat,
Esplugues de Llobregat;

Objetivos: Describir epidemiologia, y presentacion
clinica del sindrome de PHACES (alteracion en fosa
posterior, hemangioma, anormalidades arteriales, defectos
cardiacos y anomalias oculares, con o sin malformaciones
esternales).

Material y métodos: Estudio descriptivo, observacional
y retrospectivo de pacientes con diagndstico de sindrome de
PHACE en seguimiento en un hospital terciario.

Resultados: Describimos 14 pacientes, 11 mujeres
(78.6%), con una edad media 6.07+3.56 afios. Presentacion
clinica: hemangiomas cervico-faciales (14), alteraciones
en fosa posterior (6), anomalias arteriales (1), alteraciones
cardiovasculares (3), y alteraciones oculares (3).
Alteraciones de fosa posterior: hipoplasia de cerebelo (4),
quiste retro-cerebeloso (1), y malformaciéon de Chiari (1).
Las alteraciones cardiovasculares: arco aortico (2), y arteria
subclavia aberrante (1). Las alteraciones oculares fueron de
tipo estrabismo en el 100%. No se encontraron alteraciones
esternales. La mayoria de los nifios tenia un neurodesarrollo
normal (10), trastorno del espectro autista (2), discapacidad
intelectual (1), y retraso del lenguaje (1). Se antiagregaron
con acido acetil-salicilico (2), ninguno desarrollé accidentes
isquémicos.

Conclusiones: De esta serie se extrae concordante con
la literatura que el sindrome de PHACE es mas frecuente en
mujeres con una ratio 8/1. En relacién a la clinica en nuestra
muestra, las alteraciones cuténeas tipo hemangioma
fueron las mas frecuentes, y entre las extra-cutaneas, las
malformaciones cerebrovasculares. Dada la afectacion
multisistémica es clave que estos pacientes sean seguidos
de manera multidisciplinar en unidades de referencia.

Genética v Sindromologia

P-066

SINDROME DE MICRODUPLICACION TERMINAL
22Q11.2, UN SINDROME CON ALTA VARIABILIDAD
FENOTIPICA. A PROPOSITO DE 2 CASOS

Ortiz Madinaveitia, Saturnino; Santa Barbara Petrenas,
Sandra Maria.

Hospital Universitario Santa Barbara, Soria.

Introduccion: El sindrome de duplicacion 22q11.2 tiene
una frecuencia aproximada 1 de cada 700 en personas con
discapacidad intelectual. A pesar de esta frecuencia, dada la
penetrancia incompleta y expresividad variable, los datos en
cuanto a forma de presentacién son escasos.

Caso clinico 1: Nifio de 6 afios que acude a consulta por
retraso del lenguaje. Sin antecedentes familiares/personales
de interés salvo que acude a logopeda particular por retraso
simple del lenguaje. La exploracion fisica y neuroldgica es
anodina salvo leve prognatismo. array CGH: 22911.21x3. El
desarrollo psicomotor es normal salvo ciertas dificultades en
la articulaciéon de determinados fonemas.

Caso 2: Nifia de 8 afios que consulta por epilepsia
parcial compleja refractaria a FAEs asociado a discapacidad
intelectual profunda. No presenta antecedentes de
interés, en la exploraciéon fisica se aprecia un retraso
mental profundo, rasgos TEA con facies tosca y aspecto
macrosémico. La RM cerebral no muestra alteraciones
y en el EEG se aprecia un enlentecimiento difuso del
trazado. array CGH 22q11.22q11.23x3. Actualmente esta en
tratamiento con Levetiracetam asociado a Zonisamida con
un control aceptable de las crisis aunque sigue presentando
dependencia completa para todas las actividades de la vida
diaria y ausencia de lenguaje verbal.

Conclusiones: El sindrome de microduplipacion 22q11.2
es un sindrome relativamente frecuente aunque poco
estudiado, estos dos casos reflejan que aunque presenta
alguna caracteristica en comun como puede ser ciertos
rasgos faciales dismoérficos y dificultades en el lenguaje, la
expresivada es muy variable y no dependiente del tamafio
de la duplicacion.

P-067

VARIABILIDAD FENOTIPICA NEUROLOGICA Y
CARDIACA EN PACIENTES CON MUTACION EN
SHANK3

Dougherty De Miguel, Lucy'; Esmel Vilomara, Roger'; Diaz
Gomez, M. Asuncion'; Turén Vifias, Eulalia'; Artigas Baleri,
Alicia'; Cusco Marti, lvon'; Vega Hanna, Lourdes’; Panades-
De Oliveira, Luisa?, Boronat Guerrero, Susana’.

"Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona; 2Hospital
del Mar, Barcelona.

Introduccion: La variabilidad genética en SHANKS3
se asocia con una amplia gama de fenotipos clinicos:
trastornos del espectro autista (TEA) leve hasta trastornos de
neurodesarrollo (TND) severos, con discapacidad intelectual,
encefalopatia epiléptica y trastornos del comportamiento.
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Recientemente se ha sugerido como causa de disfuncién
cardiaca en estos pacientes.

Objetivos: Presentamos una revisidon de pacientes
con mutaciones en SHANKS, presentando alteraciones
cardiacas, con el objetivo de ampliar su espectro fenotipico.

Material y método: Estudio retrospectivo de
cinco pacientes con TND por mutaciones en SHANK3
diagnosticados entre 2015 y 2023. Se recogieron variables
de antecedentes, desarrollo psicomotor, manifestaciones
neuropsiquiatricas, historia de epilepsia, patrones
electroencefalograficos, estudio cardioldgico y genético.

Resultados: Revisamos 3 nifios y 2 adultos, con
TND (discapacidad intelectual variable y rasgos TEA),
relacionados con mutaciones en SHANKS3 (dos frameshifts
(c.3286del, ¢.3610_3611del), un nonsense (c.4090C>T),
un splicing (c.2448+1G>A) y una delecion completa
(secundaria a una translocaciéon desequilibrada)). 3/5
presentan epilepsia refractaria. 4/5 presentan hallazgos a
nivel cardiaco: fibrilacién auricular posictal, insuficiencia
cardiaca leve-moderada, alteracion de repolarizaciéon y
funcién cardiaca limite que requiere seguimiento estrecho, y
ductus persistente, atipico por edad. La funcién cardiaca del
quinto paciente esta pendiente de evaluar.

Conclusion: En nuestra serie hemos objetivado
hallazgos a nivel cardiaco en la mayoria de pacientes. Si bien
la relacion de dichos hallazgos con SHANK3 esta pendiente
de esclarecer, opinamos que es importante hacer evaluacion
cardiolégica en el momento del diagnéstico genético,
especialmente en pacientes con epilepsia refractaria, donde
posiblemente pudiera contribuir a aumentar el riesgo de
SUDEP.

P-068

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA REFRACTARIA,
MICROCEFALIA Y DISPLASIA ESQUELETICA
¢SINDROME BOHRING-OPITZ O SINDROME DE
BAINBRIDGE-ROPERS?

Fernandez Gonzalez, Alicia; Brincau Garcia, Francisco
Javier; Perea Fuentes, Iciar; Miranda Herrero, Maria
Concepcion; Gonzélez, Maria Isabel; Uzquiano Garcia,
Rocio.

Hospital General Universitario Gregorio Mararion, Madrid.

Introduccion: Las variantes patogénicas en AXL
se asocian al Sindrome de Bohring-Opitz (SBO, gen
AXL1), Sindrome Shashi-Pena (gen AXL2) y Sindrome de
Bainbrindge-Ropers (SBR, gen AXL3). La complejidad en
su interpretacion molecular sumada a la escasa descripcion
en la literatura (<50 casos) generan a menudo dudas en el
diagnostico.

Caso clinico: Nifia de 2 afios con encefalopatia
epiléptica refractaria, tratamiento con levetiracetam,
vigabatrina, clonazepam y dieta cetogénica. Padres sanos,
no consanguineos. Hermano con crisis epilépticas y atrofia
subcortical fallecido por neumonia complicada. La paciente
presenta retraso del desarrollo psicomotor severo, con
fenotipo dismorfico: microcefalia, hirsutismo, hipercalciuria,
displasia esquelética. Trastorno de la deglucidon e
infecciones respiratorias de repeticion de severidad
creciente, asociando en las Ultimas pausas de apnea.
Deterioro progresivo de su situacion basal, por lo que se

adecua el esfuerzo con fallecimiento a los 30 meses de vida.
Estudio inmunolégico y metabdlico sin alteraciones. RM
cerebral: atrofia cortico-subcortical progresiva de predominio
frontoparietal bilateral e hipoplasia del cuerpo calloso,
pontocerebelosa y de ambos talamos. EEG: actividad de
fondo globalmente lentificada, con actividad epileptiforme
multifocal de persistencia alta. Exoma: variante de significado
incierto en el gen ASXL1:c.2464A&gt;G,p.Thr822Ala y
ASXL3:c.4163G&gt;A,p.Gly1388Asp en  heterocigosis.
La primera descrita en SBO y la segunda en SBR, ambas
con patron autosémico dominante. No realizado estudio de
segregacioén por situacion social.

Conclusiones: La relacién fenotipo-genotipo parece
compatible con SBO, y en menor medida con SBR, sin
poder diferenciar completamente dado el gran solapamiento
clinico de ambas entidades.

P-069

VARIANTE EN NDST1 RECURRENTE EN UNA
MISMAZONAGEOGRAFICA ; NOSENCONTRAMOS
ANTE UN EFECTO FUNDADOR?

Guzman Vizcaino, Maria Del Mar; Jiménez Blanco, Laura;
Jiménez Iniesta, Esther; Aguirre Rodriguez, Francisco
Javier; Aguilera Lépez, Patricia.

Hospital Materno Infantil Torrecardenas, Almeria.

Introduccion: Las NDST son enzimas implicadas en
la sintesis de heparan sulfato, proteoglicano crucial para la
diferenciacion y desarrollo embrionario. Mutaciones en el
gen NDST1 se han relacionado con discapacidad intelectual
autosémica recesiva tipo 46.

Objetivos/ material y métodos: Estudio descriptivo
retrospectivo mediante revisibn de historia clinica de
pacientes con diagnéstico NSDT1 en centro de tercer nivel
en dos familias y revisién de casos descritos.

Resultados: Describimos dos parejas de hermanos
pertenecientes a 2 familias asi como 15 pacientes de 9
familias no vinculadas en la misma zona geogréfica.

Se observa un alto grado de consanguinidad entre los
progenitores de las 11 familias (>50%).

En mas de la mitad de los pacientes, se inicia seguimiento
antes de los 12 meses por retraso global del neurodesarrollo,
siendo sospechada enfermedad de depésito por rasgos
toscos en 2/11 familias. Fue comun la ausencia de
alteraciones en prueba de imagen (RM cerebral), cariotipo,
X fragil, CGH array y despistaje metabdlico negativo. El
100% de los pacientes presentaron discapacidad intelectual
moderada-grave y 5/19 epilepsia.

En una de las familias de nuestro centro fenotipo clinico
Emery Dreifus like con contracturas articulares proximales y
flexion cervical.

Solicitado panel de discapacidad intelectual presentando
19/19 pacientes mutacidon missense en homocigosis en
NDST1, generada por cambio nucleotidico (c.1831 G>A).

Conclusiones: Existen documentados en la literatura
26 casos con mutaciones en NSDT1. Que sujetos de un
area geografica compartan mutaciéon hace sospechar en un
efecto fundador. Es interesante destacar el fenotipo clinico
Emery Dreifuss like observado en una de las familias.
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P-070
NUEVA TERAPIA EN ENFERMEDAD DE MENKES

Jiménez Gonzalez, Aquilina'; Serrano, Natalia L.2; Fernandez
Garcia, Ana'; Terroba Seara, Sandra'; Palau Martinez,
Francesc?®; Lotz-Esquivel, Stephanie®.

'"Complejo Asistencial de Ledn, Leén; 2Engrail Therapeutics,
California; °Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de
Llobregat.

Introduccion: La enfermedad de Menkes es un
trastorno multisistémico raro del metabolismo del cobre
causado por mutaciones del gen ATP7A con herencia ligada
al cromosma X. Las manifestaciones mas graves ocurren a
nivel cerebral con neurodegeneracién progresiva y muerte
temprana. El tratamiento disponible, Histidinato de cobre, no
suele ser efectivo en casos de mutaciones severas y/o si
se administrada después del periodo neonatal, destacando
la necesidad de nuevas terapias. Investigaciones recientes
sefalan al Elesclomol-cobre como una opcioén prometedora.

Caso clinico: Presentamos tres casos de enfermedad de
Menkes de hermanos con mutaciones severas, uno fallecido
a los 2 afos y dos gemelos prematuros todos tratados con
Histidinato de cobre siendo los gemelos tratados desde el
cuarto dia de vida. Ambos gemelos sufrieron complicaciones
respiratorias severas resultando con el éxitus de uno. El
gemelo superviviente, ha sido tratado desde los 2 meses
de edad corregida con Elesclomol-cobre en un hospital de
tercer nivel, siendo este el segundo nifio a nivel mundial
en recibir este tratamiento. Tras mas de un afio, no se
han observado efectos adversos graves y se observa una
evolucion neuroldgica favorable, sin epilepsia y con un
desarrollo cognitivo acorde con su edad.

Conclusiones: Si bien es necesario un ensayo clinico,
la tolerancia favorable y los resultados clinicos prometedores
sugieren que el Elesclomol-cobre podria ser una alternativa
prometedora para el tratamiento de la enfermedad de
Menkes.

P-071

SINDROME DE MICRODELECION DEL CROMO-
SOMA 16P11.2, COHORTE DE PACIENTES
DIAGNOSTICADOS EN UN HOSPITAL DE TERCER
NIVEL Y PUNTOS CLAVE ASOCIADOS

Morales Moreno, Antonio Jesus; De Felipe Pérez, Maria;
Morales Albertos, Laura; Lopez Allue, Laura; Gutiérrez
Valcuende, Cristina; Aldana Villamafan, Ignacio; Garcia
Montero, Maria Garcia Montero; Espinoza Leiva Leiva,
Andrea Patricia; Vazquez Martin, Selma; Castro Rey,
Margarita Del Carmen.

Hospital Clinico Universitario, Valladolid.

Introduccion: El sindrome de microdelecion del
cromosoma 16p11.2 (SD16p11.2) consiste generalmente
en una delecién de 593 kilobases (kb) con una prevalencia
estimada de 1/5.000 de la poblacién general. Inicialmente
asociada a trastornos del espectro autista (TEA),
actualmente se relaciona con un amplio espectro fenotipico:
retraso en el neurodesarrollo y lenguaje, rasgos dismorficos
y obesidad. El diagnéstico esta basado en clinica y técnicas

tipo hibridacién genémica comparada basada en microarrays
(aCGH); individualizando pruebas de imagen.

Objetivos: Analizar la variabilidad fenotipica de
pacientes con SD16p11.2.

Material y método: Estudio observacional descriptivo
transversal que comparé el perfil clinico-genético de nifios
diagnosticados de SD16p11.2 por aCGH durante el periodo
2020-2023.

Resultados: Se incluyeron 7 pacientes (100% varones):
5 indices, 1 herencia familiar, un dltimo sin filiar con una
mediana de edad al diagndstico y tamafio de delecion de 5
afos y 535 kb, respectivamente. Destacamos la prevalencia
de embarazos espontaneos, cesareas urgentes (57%) y
prematuridad (30%), retraso del inicio de deambulacion
(16 meses) y primeras palabras (24 meses), dismorfias
leves (100%) y trastornos de coordinacién-lenguaje (70%).
Por ultimo, en series 6seas: engrosamiento metafisario
y defectos de la osificacion vertebral (60%), talla baja y
defectos cardiacos (40%) con electroencefalogramas
normales en ausencia de crisis (100%) y de las resonancias
cerebrales realizadas, un Unico individuo con malformacién
de Chiari tipo 1.

Conclusiones: La comunicacién de los casos
presentados aporta nuevas evidencias en la descripcion
del sindrome. Dada su recurrencia, podria recomendarse
el aCGH en pacientes con rasgos toscos y trastornos del
lenguaje y la coordinacién

P-072

ZEB2 FENOTIPADO GENETICO, IMAGENOLOGICO
Y NEUROFISIOLOGICO DE UNA COHORTE

Nolasco Tovar, Gregorio'; Epifani, Florencia’; Bolasell,
Merce'; Lopez Pisén, Javier?; Muchart, Jordi'; Alonso, Itziar';
Pias, Leticia'; Serrano Gimare, Mercedes'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Aragon Health Sciences Institute, Zaragoza.

Introduccioén: El sindrome de Mowat-Wilson (MWS)
estd causado por mutaciones heterocigotas o deleciones
del gen ZEB2, se caracteriza por rasgos faciales distintivos,
epilepsia, discapacidad intelectual, malformaciones
congénitas como enfermedad de Hirschprung.

Objetivo: Caracterizar fenotipo clinico-genético, radiol6-
gico y neurofisiolégico de pacientes con MWS.

Material y métodos: Revision de estudio molecular,
implicaciones  multiorganicas  fenotipo  neurolégico,
caracteristicas de epilepsia: edad de debut, tipos de
crisis epilépticas, caracteristicas electroencefalograficas,
hallazgos en la MRI.

Resultados: Cohorte de 10 pacientes (7Hombres;
3Mujeres), 6 mutaciones de novo en gen ZEB2, 1 por
delecion 2g22-q23. Presentando epilepsia (8/10), inicio
de las crisis con edad media de 24 meses (rango: 12-120
meses). Los principales tipos de crisis fueron las de ausencia
atipicas y bilateral tonico clonicas. Semiolégicamente incluyo
desconexiones, hipermotoras. Larefractariedad a tratamiento
antiepiléptico se presentoé en el 30% (3/10). Un paciente ha
necesitado estimulador de nervio vago par control parcial de
las crisis. Al inicio de la epilepsia, los EEG eran normales
o mostraban sélo una leve desaceleracién de la actividad
de fondo. El hallazgo electroencefalografico mostro en la
mayoria de casos descargas en forma de puntas y ondas
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lentas irregulares, focales o multifoclaes. Los hallazgos en
la MRI incluyeron adelgazamiento o hipoplasia de cuerpo
calloso (4/10), simplificacion de patrén de surcacion (3/10)
Normal (1/10), estudio no disponible (2/10).

Conclusiones: No hubo clara relacion entre genotipo y
alteracion radioldgica, el porcentaje de refractariedad en la
epilepsia es elevado, el debut fue precipitado por fiebre en la
mitad de los casos.

P-073

RENTABILIDAD DIAGNOSTICA DE LAS DIFEREN-
TES TECNICAS GENOMICAS EN TRASTORNOS
NEUROLOGICOS DE LA INFANCIA

Gambin Garcia, Claudia; Gomis Rodriguez, Ana; Diez De
Revenga Nieto, Guillermo; Goémez Gosalvez, Franciso;
Jadraque Rodriguez, Rocio.

Hospital General Universitario, Alicante.

Introduccion: Actualmente, el array es la técnica
de eleccion para el estudio de pacientes con patologia
neurolégica. Sin embargo, el exoma esta tomando
protagonismo en los ultimos afos ya que permite realizar
estudios mas dirigidos lo que podria convertirla en una
técnica mas rentable que el array.

Objetivos: Por ello, el objetivo de nuestro trabajo es
estudiar la rentabilidad de las diferentes técnicas genéticas
para el diagndstico de diferentes trastornos neuroldgicos.

Material y métodos: Se realizé un estudio observacional
retrospectivo, analizando los datos de 71 pacientes con
clinica neurolégica a los que se les solicitd tanto exoma
como array.

Segun la clinica de los pacientes se agruparon en cuatro
variables: trastornos epilépticos, trastornos neuromusculares,
trastornos del neurodesarrollo y malformaciones congénitas.

Resultados: De nuestro analisis concluimos que el 60%
de los casos con resultados genéticos determinantes para
el diagndstico fueron identificados exclusivamente mediante
exoma freten a un 30% determinado por medio de array.

Respecto al estudio analitico, no se encontraron
diferencias estadisticamente significativas para asegurar
qué patrones clinicos se benefician del diagndstico por array
0 por exoma.

Conclusiones: Segun los datos analizados de nuestro
centro, el rendimiento diagndstico del exoma es dos
veces mayor que el del array lo que plantea la posibilidad
de reconsiderar la eleccion de la técnica inicial para el
diagnostico gendmico en el futuro.

Aunque en nuestro estudio no se encontraron diferencias
estadisticamente significativas planteamos continuar con la
recopilacion de datos en el futuro para obtener un tamafo
muestral mas grande que proporcione una mayor evidencia.

P-074

EFECTIVIDAD DE LA INCOBOTULINUM TOXINA
A (Xeomin®) PARA TRATAMIENTO DE LA SIALO-
RREA EN SINDROMES NEUROGENETICOS

Hernandez Hernandez, Alejandro; Garcia Ron, Adrian;
Abelaira Garcia, Maria; Fernandez Simén, Jaime; Villanueva
Guerra, Alessandra; Ruiz-Ocafa De Las Cuevas, Guillermo
Fernando; Arias Vivas, Eva.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Introduccion: A pesar de su impacto negativo, el babeo
sigue siendo un sintoma poco reconocido y tratado en
pacientes pediatricos con enfermedades neurolégicas. La
falta de una estrategia terapéutica estandarizada supone un
desafio en nuestra practica clinica.

Objetivo: Revisar la utilidad fuera de ficha técnica de la
incobotulinum toxina A (Xeomin®) para control de la sialorrea
en pacientes con sindromes neurogenéticos poco comunes
sin paralisis cerebral (PC).

Material y método: Estudio retrospectivo, descriptivo
en 5 pacientes (2 Sindromes de Alazami, 1 Phelan, 1
Crisponi, 1 Neuhauser) infiltrados con Xeomin® bajo guia
ecografica en glandulas parétidas y submandibulares.
Analizamos variables demograficas, dosificacion, eficacia
del procedimiento mediante el Cuestionario de gravedad
del babeo (frecuencia-intensidad) de Thomas-Stonell y
Greenberg, una Escala propia Visual de sialorrea, la duracion
del efecto y los efectos adversos.

Resultados: Se incluyeron 5 pacientes (3 nifias y 2
nifios) con edad media 10,5 afios. Se objetivd mejoria en
el 100% de los pacientes con un descenso medio de 2,5
puntos en el cuestionario de gravedad y 1 nivel en la visual.
La dosis media fue de 160 U, y el efecto se mantuvo entre
35 dias y 3 meses, con una media de 1,5 meses. No se
registraron efectos adversos resefiables.

Conclusiones: Incobotulinum toxina A parece una
opcién efectiva para control de la sialorrea en pacientes
con sindromes neurogenéticos. Sin embargo, las dosis
necesarias parecen ser mayores a las descritas en los
ensayos clinicos realizados en PC.

P-075

iOTRA CEFALEA! AGENESIA DE CUERPO
CALLOSO CON VARIANTE PATOGENICA EN GEN
DCC. MOVIMIENTOS EN ESPEJO Y ESTUDIO DE
SEGREGACION FAMILIAR

Martin Costa, Ana; Bureba Herrando, Sara; Garcia Duran,
Amalia Maria; Pefia Segura, Jose Luis; Miramar Guallart,
Maria Dolores; Paricio Torrijos, Eva.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion:  Malformaciones  cerebrales como
la agenesia del cuerpo calloso pueden aparecer como
“hallazgos incidentales”. El trastorno de movimientos
especulares congénitos (MEC) se caracteriza por la
aparicion temprana de movimientos involuntarios de un lado
del cuerpo que reflejan los movimientos intencionados del
lado opuesto.

Caso Clinico: Joven de 15 anos, controlado en
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consultas de neuropediatria desde los 10 afios de edad por
cefaleas. A los 18 meses habia sido derivado a Atencion
Temprana por retraso psicomotor. Escolarizado con
apoyos, con dificultades de atencién. Se pauté tratamiento
con metilfenidato. La RM cerebral mostré agenesia casi
completa de cuerpo calloso. Los informes psicopedagégicos
fueron compatibles con capacidad intelectual limite. Exoma-
trios muestra variante probablemente patogénica heredada
de la madre en el gen DCC ¢.3932dupC; p.(Met1312Tyrfs*8)
La presencia de variantes en DCC se asocia con patron
de herencia autosémico dominante a los movimientos en
espejo 1 y/o agenesia del cuerpo calloso (MIM#157600).
Madre asintomatica. Abuelo materno y hermano de la madre
presentan movimientos en espejo. Se amplia estudio de
segregacion familiar pendiente de resultados.

Conclusiones: Los MEC aparecen en 40% de los
portadores en heterocigosis de una variante patogénica en
el gen DCC, los cuales también pueden presentar agenesia
parcial o completa del cuerpo calloso y déficits cognitivos e
intelectuales.




P-076

BLOQUEO DEL NERVIO OCCIPITAL MAYOR COMO
TRATAMIENTO PARA LA CEFALEA EN PEDIATRIA

Arana Rivera, Paloma'; Miravet Fuster, Elena? Cdérdoba
Borras, Esther?; Carmona Belda, Miguel?; Grimalt Calatayud,
Maria Antonia?; Pons Rodriguez, Montserrat?.

"Hospital Comarcal de Inca, Inca, Islas Baleares; ?Hospital
Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

Introduccion: Los bloqueos anestésicos del nervio
occipital mayor (NOM) son una opcion terapéutica para
varios tipos de cefaleas. Se realizan infiltrando anestesia
tépica cerca del NOM, bloqueando tanto las fibras aferentes
sensitivas de los nervios cervicales como las del tracto
descendente del trigémino, con las cuales convergen en el
troncoencéfalo y médula.

Caso Clinico: Paciente de 9 afios con cefalea frontal y
occipital, opresiva, de intensidad moderada con sonofobia.
Orientado inicialmente como una sinusitis aguda sin mejoria
con tratamiento antibidtico y analgesia convencional.
Al mes de clinica se reorienta como una cefalea diaria
persistente de novo con hipersensibilidad pericraneal
(dolor a la palpacion de musculatura occipital y puntos de
Arnold). Inicia amitriptilina profilactica con mala tolerancia
(somnolencia). Al mes y medio de inicio de cefalea se realiza
bloqueo bilateral del NOM con lidocaina al 2% con gran
mejoria del dolor durante 12-24 horas. Ante persistencia de
mala tolerancia a la amitriptilina, se retira y se repite bloqueo
cervical con bupivacaina al 2% a los 30 dias del primero, con
remision total del dolor a los 15 minutos del procedimiento
y desaparicion de la cefalea durante 10 dias. Actualmente
so6lo presenta leves cefaleas puntuales con buena respuesta
a analgesia oral.

Conclusiones: El bloqueo anestésico del NOM presenta
un gran potencial terapéutico, especialmente en aquellos
casos de cefalea con hipersensibilidad pericraneal. Se
deberia incluir en la cartera de servicios de la consulta de
neuropediatria ya que es una técnica segura, con pocos
efectos secundarios, facil de realizar y econémica.

P-077
MIGRALEPSIA: UN CONCEPTO CONTROVERTIDO

Garcia Boente Aguiar, Marina; Buenache Espartosa, Raquel;
Nimo Mallo, Maria; Rekarte Garcia, Saray; Lorenzo Sanz,
Gustavo.

Hospital Ramén y Cajal, Madrid.

Introduccion: Migrafa y epilepsia comparten sustratos
fisiopatologicos. Durante el fendmeno de depresion
propagada migrafioso se activan procesos de despolarizacion
que implican glutamato y receptores NMDA. Migralepsia
se define como una crisis comicial desencadenada por un
episodio de migrafia, que ocurre durante el aura o en la hora
siguiente. Actualmente esta contemplado en la clasificacion
de cefaleas ICGD-3 pero no por la ILAE.

Caso clinico: Varéon con antecedentes previos de
migrafa. A los 12 afios inicia crisis comiciales. Refieren
vision de luces parpadeantes, disartria, vomitos, cefalea
intensa, seguida de desconexion del medio y clonias
generalizadas. EEG inicial: ondas agudas difasicas en areas
temporo-occipitales de hemisferio izquierdo. RM cerebral
normal. Diagnosticado de epilepsia focal occipital, se pauta
tratamiento con valproico. A los 16 afios nuevos episodios
comiciales en contexto de transgresiones de suefio o
mal cumplimiento terapéutico. Presenta ocasionalmente
episodios similares de visién de luces y vomitos, que no
se siguen de crisis pero si de cefalea intensa hemicraneal.
Ajustada medicacién, no reaparicion de episodios. En
video-EEG 24 horas persisten puntas occipitales de baja
persistencia.

Comentarios: Nuestro caso de epilepsia focal occipital
podria cumplir criterios clinicos de migralepsia. Creemos
necesaria una revision de los conceptos actuales para
definir mejor el diagndstico, por la dificultad en el diagnodstico
diferencial con manifestaciones visuales focales ictales
seguidas de generalizacion. El diagnostico certero lo
ofreceria la realizacién de un videoEEG critico, no siempre
disponible. El tratamiento con farmacos duales con accion
antimigrafiosa — anticrisis como el valproato es una buena
alternativa terapéutica en estos casos.
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Enfermedades Neurometabolicas
y Enfermedades
Neurodegenerativas

P-078

DEFECTO EN LA GLICOSILACION CON FUCOSI-
LACION DEFECTUOSA 1: CUANDO SOSPECHAR
EL DIAGNOSTICO

Jiménez Blanco, Laura; Martin Latorre, Maria Del Mar;
Jiménez Iniesta, Esther; Aguirre Rodriguez, Francisco
Javier; Aguilera Lépez, Patricia; Guzman Vizcaino, Maria
Del Mar.

Hospital Torrecardenas, Almeria.

Introduccion: El déficit de la glicosilacion con fucosilacion
defectuosa 1 (CDGF1) es un trastorno autosémico recesivo
causado por mutaciones en FUT8 y caracterizado por
retraso psicomotor, discapacidad intelectual, fallo de
medro, hipotonia y alteraciones esqueléticas, asociando
alteraciones congénitas variables.

Caso clinico: Nifio de 2 afios con antecedentes de
padres consanguineos, padre portador de mutacién en
PCCA vy estudio prenatal con alteraciones genitourinarias,
huesos largos cortos y pliegue nucal aumentado. Nacimiento
a término, cribado metabdlico normal. Debuté al nacimiento
con fenotipo peculiar, microcefalia, craneosinostosis, retraso
psicomotor, epilepsia refractaria, infecciones respiratorias
recurrentes, disfagia, criptorquidia y rifién en herradura.

Ante clinica multisistémica se inicia estudio etiolégico.
Estudio metabdlico normal, neuroimagen con fusién
unilateral de sutura coronal derecha. Estudio cardiolégico
normal. Estudio genético arrayCGH y secuenciacion de
genes relacionados con clinica, normales.

Secuenciaciéon de genes asociados a sindromes
polimalformativos detecta delecion de 115 pares de bases
en exon 6 en homocigosis en gen FUT8. Ambos padres
portadores en estudio de segregacion. Esta mutacion, al ser
de pequeio tamario, no se visualizé en el arrayCGH, motivo
por el que su resultado fue normal.

Conclusiones: ElI CDGF1 es una enfermedad
multisistémica rara. Signos guias que ayudan a sospechar
esta entidad son: epilepsia, microcefalia, estatura baja e
infecciones respiratorias recurrentes.

En patologias con afectacién multiorganica debemos
pensar en dos tipos: enfermedades mitocondriales y defectos
congénitos de la glicosilacion. Estas afectan a tejidos de alta
demanda energética. Destacar que, como en nuestro caso,
niveles de sialotransferrina normales no descartan defectos
de la glicosilacion.

P-079

XANTOMATOSIS CEREBROTENDINOSA: REVI-
SION A PARTIR DE UN CASO DE PRESENTACION
ATIPICAY PRECOZ

Paricio Torrijos, Eva; Remacha Arrue, Maria Pilar; Martin
Costa, Ana; Gémez Sanchez, Candela; Garcia Duran,
Amalia Maria; Pérez Delgado, Raquel.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: La Xantomatosis Cerebrotendinosa
(XCT) es una enfermedad genética rara que suele debutar
en la segunda década de la vida con los signos clinicos mas
facilmente reconocibles (xantomas tendinosos), siendo los
sintomas mas frecuentes en la infancia: cataratas, diarrea
cronica y colestasis neonatal. Un tratamiento adecuado
y temprano puede igualar la esperanza de vida a la de la
poblacion general y evitar los sintomas neurodegenerativos.

Caso clinico: Paciente de 3 afios y medio recién llegado
de Pakistan hace 1 mes. Presenta una miocardiopatia no
compactada desde los 10 meses, desnutricion severa y
retraso en el neurodesarrollo: no deambula, emite 3-4
palabras y no controla esfinteres. Apesar del estudio genético
realizado al paciente orientativo de XCT en pais de origen
(sin estudio de segregacion familiar), las manifestaciones
clinicas atipicas con un debut tan precoz plantean dudas
diagnosticas. Ingresa en planta tras objetivarse en analitica
de control anemia importante para su tratamiento y
adelantar el estudio y manejo del paciente con un enfoque
multidisciplinar. Se confirma el diagndstico mediante exoma
trio y perfil de esteroles en suero y se inicia tratamiento con
acido quenodesoxicolico.

Conclusiones: La XCT es una enfermedad metabdlica
hereditaria muy rara, con un tratamiento eficaz y un marcador
bioquimico faciimente medible: el colestanol, lo que sugiere
su posible inclusion en futuros programas de cribado. Este
marcador resulta Gtil para evaluar la respuesta terapéutica.
Es preciso un abordaje multidisciplinar ya que cursa con
afectacion multisistémica. Estéd descrito la asociacion con
trastornos del neurodesarrollo en la infancia, en concreto
TEA.

P-080
ARGININEMIA COMO PCI MIMIC

Calzada Garcia-Mora, Cecilia'; Garcia Campos, Oscar;
Rodriguez Lozano, Andrea'; Moreno Novillo, Rocio'; Herrera
Lépez, Maria®; Bellusci, Marcello?.
'Hospital Universitario de Toledo, Toledo;
Universitario 12 de Octubre, Madrid.

2Hospital

Introduccion: Aunque la argininemia es un trastorno del
ciclodelaurea, el debut clasico con crisis de hiperamoniemia
es infrecuente, presentandose mas bien como paraparesia
espastica y pudiendo confundirse con una paralisis cerebral
infantil.

Casos clinicos: Se presentan 2 hermanos gemelos no
idénticos de 3 afos de edad, varén y mujer, hijos de padres
primos hermanos procedentes de Pakistan. El vardn, a los
6 meses, entra en coma coincidiendo con cuadro febril y
tras su recuperacion manifiesta una tetraparesia espastica
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grave (GMFCS y MACS grado V), con ausencia de
lenguaje, epilepsia con crisis tonico-clonicas generalizadas
y desnutricion con disfagia. La nifia, coincidiendo igualmente
con un proceso febril presenta cuadro de alteracion de
la conciencia de 2 dias de duracion, mas leve que su
hermano, tras el cual ha desarrollado una tetraparesia
espastica moderada y epilepsia, con comunicacién no verbal
presente y sin disfagia. En la analitica ambos presentan
hipoproteinemia, hipertransamianasemia e hiperargininemia
con cifras de amonio normal o levemente elevado en suero
y aumento de excrecion de acido orético y uracilo en orina,
compatibles con argininemia. El estudio genético muestra
variante patogénica en homocigosis en el gen ARG1: ¢.93del
(p.Arg32GlufsTer13).

Problemas socioculturales importantes han dificultado el
manejo terapéutico nutricional y rehabilitador. La epilepsia
se ha tratado con levetiracetam en ambos casos.

Conclusiones: En casos de espasticidad progresiva,
en ausencia de datos de encefalopatia hipdxico-isquémica
neonatal y si ha habido episodios de encefalopatia aguda,
maxime si existe consanguinidad, se deben descartar
enfermedades potencialmente tratables como la argininemia.

P-081

DIAGNOSTICO TARDIO Y PRECOZ DE DOS
HERMANAS CON LEUCODISTROFIA METACRO-
MATICA

Roncero Sanchez Cano, Ines'; Rubies, Julia?.

'Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio; ?Great North
Children’s Hospital, Newcastle upon Tyne.

Introduccion: La leucodistrofia metacromatica (LM) es
una leucoencefalopatia de origen genético que se produce
por mutaciones en homocigosis en el gen ARSA. Este gen
codifica la enzima arilsulfatasa acida que se encarga de la
degradacion de las sulfatidas que al encontrarse mutado
hace que éstas se acumulen en el sistema nervioso. Es una
enfermedad degenerativa que si se diagnostica de forma
precoz es subsidiaria de terapia génica.

Caso clinico: Se trata de dos hermanas de 2 afios y 10
meses. La hermana mayor fue diagnosticada tras un cuadro
de regresion neuroldgica grave y examen neuroldgico
con signos piramidales graves. La RMN mostré un patrén
compatible con leucodistrofia desmielinizante. Se solicito
exoma urgente que mostré que la paciente era heterocigota
compuesta para mutaciones en el gen ARSA y el analisis
enzimatico confirmé niveles bajos de arilsulfatasa acida. Se
solicité el mismo estudio genético a su hermana menor que
a pesar de ser asintomatica compartia la misma mutacion
y el déficit enzimatico. Al realizarse diagndstico precoz, la
hermana pequefia se ha podido beneficiar de terapia génica
y permanece asintomatica casi 3 afios tras recibirla.

Conclusiones: Las leucodistrofias son un grupo de
enfermedades degenerativas con un prondstico infausto
en la mayoria de los casos. En los ultimos afios se han
producido avances importantes en su tratamiento para los
que el diagnostico precoz es fundamental. Mostramos el
caso de dos hermanas afectas y la evolucién en ellas de
la misma enfermedad al haber solo una de ellas recibido
tratamiento especifico.

P-082

MUTACION EN FITM2:
LIiPIDOS COMPLEJOS

COREO-DISTONIA Y

Rovira-Remisa, Maria Del Mar'; Sidiqqgi, Saima?; Ros-Pefia,
Andrea’; Garcia-Jiménez, Belén'; Monlle4-Neila, Laura’;
Cortés-Saladelafont, Elisenda’.

'Hospital Universitari Germans Trias i Pujol, Badalona;
2Institute of Biomedical and Genetic Engineering, Islamabad.

Introduccién: Se conocen mas de 1600 enfermedades
metabdlicas hereditarias diferentes, la mayoria sin
biomarcador facilmente identificable. La secuenciacion
masiva puede ayudar a filiar mejor la etiologia, siempre
priorizando la sospecha clinica y descartando los defectos
potencialmente tratables.

Caso Clinico: Presentamos dos hijos afectos de una
familia consanguinea de Guinea (con dos hijos sanos y un
aborto de tercer trimestre). Ambos habian sido prematuros de
34 semanas conretrasode crecimientointrauterinomoderado-
grave. Ambos compartian fenotipo con un trastorno del
movimiento consistente en una corea, predominantemente,
y distonia, xerosis cutanea, sordera neurosensorial y retraso
global. El estudio en plasma, orina, LCR y la resonancia
magnética cerebral fueron normales. EI exoma mostré un
cambio de significado incierto en homozigosis en FITM2,
los padres eran portadores y una de las hermanas sanas
no compartia el defecto. La proteina FITM2 participa en la
sintesis de los “lipid droplets” y se conoce como sindrome
de Sidiqqi, descrito por el grupo de esta doctora en 2017.
Se contacté con este grupo de trabajo colaborativo entre
Holanda y Pakistan para compartir el fenotipado de los
pacientes y el andlisis bioinformatico completo del cambio
genético. Todos estos datos permitieron la reclasificacion del
cambio como probablemente patogénico.

Conclusiones: Los defectos del trafico celular y los
lipidos complejos son un grupo de reciente definicion
que incluye trastornos multisistémicos y manifestaciones
neurologicas dentro del espectro de las sinaptopatias,
muchos de los cuales carecen de un tratamiento efectivo. Es
necesario fomentar la investigacion en este campo para una
mejor descripcion y abordaje.

P-083

ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK TIPO C:
MISMA FAMILIA, MISMA MUTACION, DISTINTA
PRESENTACION CLINICA

Esteban Canto, Vanesa; Viteri Estévez, Estefania; Noguera
Moya, Ana Maria.

Hospital Vega Baja, San Bartolomé.

Introduccion: La Enfermedad de Niemann-Pick tipo C
(NPC) es una patologia de depdsito lisosomal de lipidos,
infrecuente. Debida a mutaciones en el gen NPC1 (95%)
o NPC2 (5%). La presentacion clinica varia en funcion de
la edad de inicio. Los pacientes suelen presentar deterioro
neuroldgico progresivo, precedidos de afectacion visceral
con ictericia o colestasis neonatal, hepatomegalia y/o
esplenomegalia.

Caso clinico: Se presenta 3 hermanos, hijos de padres

consanguineos:
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Caso 1: Recién nacido varon, a término, fallece a los 22
dias de vida tras fallo hepatico progresivo con colestasis
severa. En estudio genético se identifica mutaciéon en
homocigosis del gen NPC1 por lo que se diagnostica de
NPC, iniciandose tratamiento con Miglustat. Estudio genético
a los padres que resultan portadores.

Caso 2: Vardn de seis afos en seguimiento en Neurologia
por Retraso del Desarrollo. Presentd hepatopatia crénica
resuelta. Tras el diagnéstico de su hermano menor (caso 1),
se realiza estudio genético detectando la misma mutacion
en homocigosis. Se inicia Miglustat.

Caso 3: Mujer de 13 meses de vida, asintomatica. Padres
rechazan estudio prenatal. Se realiza estudio genético
detectando la misma mutacién en homocigosis. ¢Se inicia
Miglustat?

Conclusiones: El fenotipo de NPC suele ser idéntico
en una misma familia, siendo raro que varios hermanos
afectados tengan diferentes formas de presentacion clinica.
En esta familia se evidencia la variabilidad clinica de
presentacion segun la edad de inicio. No existe tratamiento
curativo, se recomienda Miglustat que puede enlentecer
la progresion neuroldgica. Es importante realizar estudio
genético familiar para un adecuado consejo genético.

P-084

MICROCEFALIA SEVERA PROGRESIVA COMO
SIGNO GUIA DE MUTACION EN HOMOCIGOSIS EN
EL GEN CSTB

Del Pino Garcia, Marta; Salvador Caiibano, Maria; Villanueva
Accame, Maria Victoria; Mederos Rodriguez, Andrea.

Hospital Universitario de Canarias, San Cristébal de La
Laguna.

El gen CSTB (21922,3) codifica la cistina B. Alteraciones
en CSTB se han asociado a la epilepsia mioclénica progresiva
1 (Unverricht-Lundborg). EI 90% de estos pacientes
presenta una expansién en homocigosis del dodecamero
5-CCCCGCCCCGCG-3, y un pequefio porcentaje muestra
una heterocigosis compuesta con mutacion puntual en un
alelo y expansion de dodecamero en el otro. Estos pacientes
presentan un fenotipo mas severo que los primeros.

Lactante mujer de 8 meses de vida remitida desde su
centro de referencia tras apreciar microcefalia progresiva
desde los 4 meses e irritabilidad constante. FIV sin donacion
de gametos, cesarea electiva a las 36 semanas por CIR.
Realizado estudio seroldgico, cariotipo y CGH-arrays sin
alteraciones. Retraso psicomotor en todas las areas (sostén
cefalico a los 5 meses, no sedestacion estable ni con apoyo,
tendencia a puinos cerrados, se lleva las manos a la boca,
balbuceo después de los 6 meses, sonrisa social a los 4
meses). A la exploracién llama la atenciéon microcefalia (-5'3
DE), movimientos coreicos generalizados, hipotonia axial y
espasticidad en extremidades con hiperreflexia.

IRM sin alteraciones relevantes para la edad. Metabdlico
ampliado sin alteraciones. PEATC con hipoacusia coclear
bilateral moderada. EMG normal. Variante patogénica c.67-
1G>C en el gen CSTB en homocigosis.

Recientemente se ha descrito casos de mutaciones
puntuales en homocigosis en CSTB que cursan con
microcefalia progresiva, retraso psicomotor severo y
trastorno del movimiento, asi como hipotonia axial,
hipertonia periférica e hiperreflexia. También pueden asociar

atrofia bilateral del iris y ceguera cortical, asi como retraso
en la mielinizacién y atrofia.

P-085
LACTANTE IRRITABLE, UN RETO DIAGNOSTICO

Cerezo Corredera, Silvia; Martinez Gonzalez, Maria Jesus;
Pérez Estévez, Elena; Zugazabeitia Irazabal, Amaia;
Mendiola Arza, Josu; Garcia Ribes, Ainhoa.

Hospital de Cruces, Barakaldo.

Introduccioén: La tiamina es una vitamina hidrosoluble
cofactor en el metabolismo energético. Mutaciones en
SLC19A3 motivan la deficiencia de su transportador,
ocasionando la Enfermedad de Ganglios Basales sensible a
tiamina. Existen tres formas de presentacion segun la edad de
inicio. Cursa con encefalopatia y sintomatologia neurolégica
variada como clinica extrapiramidal, oftalmoplejia o
convulsiones, siendo caracteristica la afectacion bilateral de
los ganglios de la base. El inicio temprano del tratamiento
con tiamina y biotina es fundamental. Presentamos el
proceso diagndstico de esta entidad en un lactante con una
forma de presentacion poco usual.

Caso clinico: Lactante de 4 meses con cuadro de
mes y medio de evolucién de irritabilidad, motivando
varias consultas al pediatra sin objetivar causa aparente.
Progresivamente asocia estancamiento pondero-estatural,
hipotonia cérvico-axial y sintomas extrapiramidales. En el
estudio analitico hay una ligera elevacién del lactato sérico
siendo normal en LCR. RM cerebral: alteracion de sefial
bilateral y simétrica con hiperintensidad en T2 y FLAIR en
lenticulares, tdlamos, hemisferios cerebelosos y caudados.
Se inicia administracion de tiamina y biotina. Posteriormente
se identifican niveles de tiamina en LCR bajos y dos variantes
en heterocigosis en el gen SLC19A3.

Conclusiones: Esta entidad es una enfermedad
neurometabdlica ante cuya sospecha, paciente con
encefalopatia no filiada y lesiones bilaterales en ganglios
de la base, habria que iniciar tratamiento sin esperar
confirmacion diagndstica. La administracion precoz de
tiamina puede mejorar la clinica, revertir las anomalias
radiolégicas y prevenir su progresion. Recordar la posibilidad
de formas de debut precoz, con sintomatologia inespecifica
y dificil de interpretar.

P-086

LEUCOENCEFALOPATIA CON AFECTACION DEL
TRONCO ENCEFALICO Y MEDULA ESPINAL CON
ELEVACION DE LACTATO POR MUTACION EN
GEN DARS2: PRESENTACION DE UN CASO

Quintanal Lopez, Patricia; Gonzalez Santiago, Maria Pilar;
Jiménez Marina, Lorena.

Hospital Principe de Asturias, Alcala de Henares.

Introduccion: La leucoencefalopatia con afectacion del
tronco y médula espinal con elevacion del lactato (LBSL) es
una enfermedad genética con herencia autosdmica recesiva
causada por mutaciones del gen DARS2, codificante para
la aspartil-t-RNA sintetasa mitocondrial. Afecta de forma
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temprana y lentamente progresiva a la sustancia blanca
cerebral provocando disfunciéon cerebelosa, piramidal
y cordonal posterior. El diagndstico se basa en la clinica,
resonancia magnética (RM) y estudio genético y su
prondstico es variable, sin existir en la actualidad ningun
tratamiento curativo.

Caso clinico: Presentamos el caso de un varon de
15 afos remitido desde Atencion Primaria a los 13 afios
por episodio autolimitado de debilidad distal en miembros
inferiores tras la realizacion de actividad fisica de baja
intensidad. A nivel neurolégico asocia dificultad en la
coordinacién motora, temblor con afectacion vibratoria,
alteracion del habla y reflejos exaltados. La RM mostro
afectacion difusa de sustancia blanca profunda y subcortical,
hemisferios cerebelosos, tracto corticoespinal y esplenio
del cuerpo calloso y siringomielia en médula cervical. El
estudio de autoinmunidad, endocrinolégico y metabdlico
fueron normales, realizandose el diagnéstico tras identificar
en estudio genético dos variantes patogénicas del gen
DARS2 asociadas con LBSL. También se objetivo afectacion
somatosensorial de cordon medular posterior en estudio
neurofisiolégico. Su evolucidon hasta hoy es favorable sin
haber presentado progresion clinica.

Conclusion: La LBLS es una enfermedad rara
metabdlica de reciente descripcion con limitado nimero de
casos descritos en la literatura. Presentamos el caso de un
adolescente con clinica, RM y estudio genético compatibles,
para conocimiento de la enfermedad.

P-087

LA IMPORTANCIA DEL ESTUDIO METABOLICO
EN LA ERA DE LA GENETICA: PARADIGMA EN UN
CASO DE GANGLIOSIDOSIS

Cabrera Corral, Cristina; Castaneda Mendieta, Julio Alberto;
Rivera Sanchez, Elena; Villatoro Leiva, Elena; Castillejo
Nieto, Cristina; Cuevas Cervera, José Luis.

Hospital Universitario de Jaén, Jaén.

Introducciéon: La gangliosidosis es un trastorno por
almacenamiento lisosomal de gangliésidos causado por
mutaciones del gen GLB1 que codifica para la enzima
beta-galactosidasa, cuya actividad estd disminuida. Su
expresividad clinica es variable. En este trabajo tratamos
la forma infantil grave, que es rapidamente progresiva. La
gravedad y prondstico parecen relacionarse con el nivel de
actividad enzimatica, y ésta a su vez con el tipo de mutacion
genética. La deteccion de oligosacaridos en orina sirve de
cribado, sin embargo, la medicion de actividad enzimatica o
la genética molecular confirman la enfermedad.

Desarrollo: Presentamos dos casos de gangliosidosis
infantil. El primero de ellos se diagnostica mediante la
clinica, fenotipo somatico peculiar: hiperplasia gingival,
hepatomegalia y retraso psicomotor. Metabdlicamente
presenta elevacion de oligosacaridos en orina y deficiencia
de beta-galactosidasa, confirmandose mediante la genética:
mutaciéon en homocigosis de p.R59H-C.176G>A del gen
GLB1. Diez afios después, diagnosticamos un segundo caso
por estudio genético realizado en un lactante con retraso
psicomotor, sin alteracién del fenotipo somatico inicialmente.
Se detecta una variante probablemente patogénica en el gen
GLB1: ¢.1904_1906delCTG (p.Ala635del), confirmando la
patologia mediante el estudio de biomarcadores: presencia

de oligosacaridos en orina y deficiencia enzimatica
caracteristica. Ademas, ha aparecido el fenotipo somatico
compatible.

Conclusiones:

* Resaltamos que los avances en genética
han venido a ser un pilar fundamental para el
diagndstico, tratamiento y asesoramiento precoz de
enfermedades raras/metabdlicas.

+ Sin embargo, para un mejor diagnoéstico y avance
en estas enfermedades los estudios genéticos
tienen que ir ligados a los metabdlicos.

P-088

MIOPATIA NEMALINICA TIPO 5 O TIPO AMISH,
PRIMER CASO REPORTADO EN ESPANA

Castro Rey, Margarita; Vazquez, Selma; Alonso, Jair;
Marugan, Jose Manuel; Marcos, Marianela.

Hospital Clinico Universitario, Valladolid.

Introducciéon: Las miopatias nemalinicas son un
grupo de miopatias congénitas con cuerpos fibrosos en
forma de varilla(nemalinicos) a nivel de la fibra muscular.
Existen 7 subtipos descritos en funciéon de la alteracion
genética subyacente y de las manifestaciones clinicas de la
enfermedad.

Caso Clinico: Varén de 4 meses: hipotonia axial y de
extremidades superiores, ausencia de sostén cefalico e
hipomotilidad global, aumento de tono en forma de rigidez,
ROTs disminuidos, temblor lingual y de accién con los
movimientos intencionales de manos y pies, que no cede con
la contencion. Contacto visual, seguimiento ocular y sonrisa
social buenos. Estudio con: analitica sanguinea general,
estudio metabdlico (sangre, orina y liquido cefalorraquideo),
CGH-arrays 180kb, MLPA SMN71 y panel de genes de
trastornos del movimiento negativos; video-EEG normal y
EMG/ENG: denervacion multisegmentaria y RMN cerebral
con espectroscopia con reduccion del volumen de la
sustancia blanca global. A los 8 meses prueba terapéutica
con Levodopa-carbidopa con mala tolerancia por lo que se
retira. Rigidez progresiva en nuevos grupos musculares.
Estancamiento pondero-estatural, deformidad progresiva
del térax con pectus carinatum y escoliosis dorso-lumbar.
Esfera cognitiva preservada. Exoma: delecién patogénica
exones del 1-9 del genTNNT1 en homocigosis, compatible
con miopatia nemalinica tipo 5. Ambos progenitores son
portadores heterocigotos.

Conclusiones: La miopatia nemalinica tipo 5
(OMIM#605355) herencia autosdémica recesiva. Se trata de
un trastorno neurolégico grave caracterizado por temblor
de inicio precoz, rigidez progresiva de los distintos grupos
musculares, deformidades progresivas, pectus carinatum,
estancionamiento  pondero-estatural e insuficiencia
respiratoria, mal prondstico y fallecimiento en los primeros
anos:
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P-089

MAS ALLA DEL TDAH, A PROPOSITO DE UN CASO
DE CLN5

Vazquez Garcia, Yoi Jesus; Martinez Montero, Milaydis
Maria; Molina Anguita, Cristina; Gamundi Rodriguez, Maria
José.

Hospital Universitario Consorcio Sanitario deTerrassa,
Terrassa- Barcelona.

Las ceroidolipofuscinosis neuronales son los trastornos
neurodegenerativos mas comunes en la infancia
caracterizados por ceguera progresiva, epilepsia, atrofia
cerebral y muerte prematura, segun la edad de inicio,
la progresion de la enfermedad y las caracteristicas
ultraestructurales, generalmente se distinguen tres formas
clasicas (infantil, infantil tardia y juvenil) y tres variantes
infantiles tardias (variante finlandesa, variante costarricense
y epilepsia con retraso motor progresivo), presentamos un
caso de una nifia de 6 afos con déficit de atencion, que
inicia a los 3 afios, acompanado de dificultad de aprendizaje,
disminucion del rendimiento cognitivo y episodios de
desconexidn, un periodo previo a los 3 afos de normalidad
del neurodesarrollo, se realiza estudio cognitivo que informa
trastorno de déficit de atencién severo, se practica RMN
cerebral que informe atrofia cerebelosa, se solicita exoma
clinico dirigido por HPOs que confirma 1 variante patogénica
heredada del padre en trans y otra variante probablemente
patogénica heredada de la madre también en trans
compatible con CLNS5, existen pocos casos documentados
en la literatura con esta forma presentaciéon, ante un
paciente con déficit de atencién de inicio temprano con un
periodo de normalidad previo, nos debe hacer sospechar
esta posibilidad diagndstica, la atrofia cerebelosa en un
buen signo guia, el diagnostico precoz podria beneficiar
al paciente de poder entrar en nuevos ensayos clinicos y
futuras terapias.

P-090

EPISODIOS PAROXISTICOS DE PRESENTACION
NEONATAL EN PACIENTE CON TRASTORNO DE
LA GLICOSILACION DE PROTEINAS

Martinez Martin, Carmela; Mazagatos Angulo, Diana;
Sanchez Calderdn, Alberto.

Hospital Universitario del Henares, Coslada.

Introduccién: Los trastornos congénitos de la
glicosilacion se producen por un defecto en la sintesis de
las glucoproteinas. Sus manifestaciones clinicas afectan
a diversos organos. Presentamos un caso con debut en
periodo neonatal en forma de episodios paroxisticos.

Caso clinico: Nifia nacida a las 36 semanas de edad
gestacional por cesarea. Apgar 7/8. En seguimiento por
episodios paroxisticos desde el mes de vida catalogados
como espasmos del sollozo cianosantes. Asocia hipotonia
de caracteristicas centrales, nistagmus progresivo y retraso
psicomotor.

Durante su seguimiento se realizan las siguientes
pruebas complementarias:

Analitica: hemograma, gasometria y bioquimica, amonio,

lactato, CPK, TSH, cariotipo normales.

EEG vigilia / suefio normales.

PEAT y PEV normales.

RM cerebral normal.

Estudios neurometabdlicos: Aminograma en sangre,
orina, LCR y acidos organicos normales Acilcarnitina,
acido pipecdlico, biotinidasa, estudio de purinas y
pirimidinas normales. Se observa un aumento de
disialotransferrina y asialotransferrina junto con disminucion
de tetrasialotransferrina compatible con perfil CDG tipo I.

En centro de referencia de enfermedades
neurometabdlicas se realiza estudio genético que confirma
la sospecha clinica de deficiencia de la glicosilacion de
proteinas CDG —SRD5A3 (OMIM 612379). Se identifica la
misma variante en el alelo paterno. Esta enfermedad no
es subsidiaria de tratamiento con manosa. Actualmente se
encuentra en seguimiento multidisciplinar.

Conclusiones: Los trastornos de la glicosilacion
constituyen una patologia de gran heterogeneidad clinica,
que deben tenerse en cuenta en el diagnéstico diferencial
de un paciente con un proceso neuroldgico inexplicable, en
particular si junto a retraso psicomotor, hipotonia y epilepsia
asocia alteraciones hepaticas y de la coagulacion.

P-091

DETERIORO NEUROLOGICO AGUDO Y PROGRE-
SIVO, MIMETIZANDO UNA LEUCOENCEFALO-
PATIA CON SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE

Garcia Perez, Asuncion’; Romero Imaz, Lucia'; Gonzalez
Perez, Marta'; Martinez Granero, Miguel Angel'; Martinez
Del Val, Elena’; Espinos Armero, Carmen?.

"Hospital  Universitario Fundacion Alcorcon, Alcorcon
(Madrid); 2Centro de Investigacién Principe Felipe, Valencia.

Introduccién: Presentamos un caso de dificil
diagnostico y evolucién sombria fluctuante, que imita una
leucoencefalopatia hipomielinizante con sustancia blanca
evanescente.

Caso Clinico: Nifio de 20 meses con DPM normal, sin
antecedentes y padres no consanguineos, que desarrolla
inestabilidad progresiva de la marcha, somnolencia, temblor
y dismetria tras otitis febril. Oculomotricidad normal. Fue
catalogado de S. cerebeloso postinfeccioso pero la RMC
mostré  hipomielinizacién generalizada supratentorial.
Estudio de virus e inmunolégico en suero, LCR vy
secreciones nasofaringeas normal. Estudio metabdlico con
leve hiperaminoacidemia (alanina) e hiperaminorraquia;
a-fetoproteina y MIBG normal. Panel genético amplio
incluyendo  leucoencefalopatias  hipomielinizantes y
sustancia blanca evanescente negativo. Finalmente, un
WES-trio hecho en un Centro de Investigacion Nacional
mostré una mutacién en heterocigosis compuesta en el gen
PI4KA.

De los 2 a los 3 afios mejora la ataxia y camina solo,
aunque desarrolla una paraparesia espatica que se trata
con infiltraciones de toxina botulinica y férulas. A los 3 afios,
tras cuadro respiratorio con fiebre alta vuelve a empeorar
su inestabilidad, dejando de caminar sin apoyo y con mas
temblor y bradipsiquia. Por datos in vitro de afectacion
mitocondrial en casos de mutacién PI4KA (laboratorio de
genética y enfermedades neurometabolicas), y con estas
fluctuaciones en respuesta a factores estresantes, se
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instaura cocktail mitocondrial antioxidante (CoQ, carnitina,
riboflavina), mejorando de nuevo, volviendo a caminar,
aunque mas afectado. Cognitivamente normal siempre.

Conclusiones: No tenemos actualmente tratamiento
especifico, pero gracias a los grupos de investigacion que
nos ayudan con estos diagnosticos nuevos (no infeccioso-
inmunoldgico, ni toxico-metabdlico, ni genéticos conocidos),
mejoramos su manejo

P-092

FENOTIPO CLINICO GRAVE POR MUTACION EN
ALG14

Buenache Espartosa, Raquel; Stanescu, Sinziana; Nimo
Mallo, Maria; Garcia Boente Aguiar, Marina; Rekarte Garcia,
Saray; Lorenzo Sanz, Gustavo.

Hospital Ramoén y Cajal, Madrid.

Introduccion: Los defectos congénitos de la glicosilacion
(CDGs) son enfermedades multisistémicas con fenotipo
variable, que habitualmente afectan al SNC. Mutaciones en
ALG14 se han relacionado con sindromes miasténicos de
inicio en la infancia. Recientemente, se ha descrito un nuevo
fenotipo clinico grave en relacién a mutaciones en ALG14,
conformado por hipotonia severa, epilepsia refractaria,
atrofia cerebral progresiva y caracteristicas miopaticas y
miasteniformes, todos fallecieron en el primer afio de vida.

Caso clinico: Lactante de 3 meses que debuta
con espasmos epilépticos e hipsarritmia refractaria a
corticoterapia, levetiracetam, vigabatrina y zonisamida.
Ingreso en UCIP prolongado por infeccion COVID. RM
cerebral: afectacién ganglios basales, tronco posterior y
atrofia frontotemporal bilateral. Deterioro cognitivo progresivo
e hipotonia grave con regresion psicomotriz. Mejoria del
trazado EEG y de la epilepsia muy significativos con dieta
cetogénica, quedando practicamente libre de crisis. A pesar
de la mejoria de crisis y de la conexion con el medio, persiste
hipotonia muy grave con arreflexia y fuerza global 2/5. Exoma
clinico confirma mutacién en ALG14. Inicia tratamiento con
piridostigmina aun sin encontrar patrén miasténico en EMG,
con una respuesta muy positiva sobre su movilidad y tono
muscular, mejorando movilidad espontanea, fuerza 3/5 y
expresividad facial, logrando carcajadas, sostén cervical y
sedestacion inestable.

Conclusiones: Describimos un nuevo caso de mutacion
ALG14 en relacion a fenotipo clinico grave con encefalopatia
epiléptica, miopatia grave y probable componente
miasteniforme, con aceptable respuesta a piridostigmina, el
paciente actualmente tiene 2 afios y 9 meses, superando
significativamente la esperanza de vida esperada segun la
bibliografia previa.

P-093

ENFERMEDAD PEROXOSIMAL COMO CAUSA DE
HIPOTONIA NEONATAL

Gonzalez Paz, Helena; Bouza Romero, Alba; Conde
Lorenzo, Noemi; Rodriguez Rodriguez, Celia Maria.

Complexo Hospitalario Universitario de Ourense, Ourense.

El déficit de proteina D- bifuncional, es una enfermedad
peroxisomal muy poco frecuente y que se caracteriza por
hipotonia generalizada, crisis, retraso grave del desarrollo
global, dismorfia craneofacial y elevacion de los acidos
grasos de cadena muy larga en plasma. Hay 4 tipos, siendo
los tipo 1-3 mortales durante la infancia. Neonato de 7 horas
de vida con hipotonia generalizada, letargia, dificultad parala
succion, escasa respuesta a estimulos y episodios de apnea
con desaturacién y movimientos estereotipados de segundos
de duraciéon en varias ocasiones. Presenta anomalias
epileptiformes y dos crisis electroclinicas en las primeras
24 horas de vida, iniciandose tratamiento anticomicial con
buena respuesta clinica y electroencefalografica hasta el 9°
dia de vida que presenta empeoramiento y precisa aumentar
dosis y afadir 2° anticomicial. RM cerebral con patrén de
polimicrogiria perisilvianay perirrolandica bilateral, compatible
con enfermedad peroxisomal. Ante sospecha clinica y
radiolégica se solicita estudio objetivandose elevacion de
acido cerdtico, lignocérico, behénico. Neuroldégciamente
oscilacion del nivel de conciencia, hipotonia marcada,
ausencia de ROT, reflejos arcaicos y escasos movimientos
espontaneos. A nivel respiratorio empeoramiento progresivo
precisando ventilacidn mecanica invasiva. Se solicita panel
genético que es compatible con deficiencia de proteina
D- bifuncional por variante c.1369A>T (p.Asn457Tyr), en
homocigosis, en el gen HSD17B.

El déficit de proteina D- Bifuncional es una enfermedad
grave y progresiva que se caracteriza por hipotonia, crisis
comiciales, elevacion de acidos grasos de cadena muy larga
y con elevada mortalidad en primera infancia. Destacar la
importancia de la genética para diagndstico, tratamiento,
pronoéstico y consejo genético.

P-094

CRISIS FEBRILES Y ENCEFALOPATIA HIPERAMO-
NEMICA: TRAS EL DIAGNOSTICO

Garcia Lopez Lopez, Nelly; Felipe, Ana; Del Toro, Mireya;
Raspall, Miquel; Arranz Amo, Jose Antonio.

Hospital Universitari Vall d'"Hebrén, Barcelona.

El acido valproico (AV) es un antiepiléptico de amplio
espectro con indicaciones en neuropsiquiatria. Aumenta
el GABA y modula receptores idnicos. Muchos efectos
adversos conocidos son leves, pero determinados pacientes
presentan reacciones idiosincraticas graves y menos
conocidas.

Vardn, ex-prematuro de 35 semanas sin incidencias.
Padres Romanis no consaguineos. Historia familiar de
convulsiones febriles (CF), discapacidad intelectual y
esquizofrenia.

De los 18 meses-3 afios presenta CF tipicas. A los 4a
presenta crisis no provocades, se prescribe entonces AV a
dosis bajas que la familia no administra.

A los 10 afios, presenta convulsion prolongada, recibe
una dosis de AV endovenoso, iniciando posteriormente
vomitos, somnolencia, agitacion y agresividad. Estudios
complementarios: amonio sérico elevado (198 pmol/mL),
niveles de AV, funcidon hepatica y renal normales. EEG
enlentecido. Con sospecha de encefalopatia por AV se
suspende el farmaco y recibe sueroterapia endovenosa,
carnitina y acido carbaglumico, mejorando sustancialmente

alas 48 horas.



XLVI Reunion Anual de la SENEP (Sociedad Espaiola de Neurologia Pediatrica)

Estudio metabdlico (sérico y urinario) compatible con
trastorno de la B-oxidacién de acidos grasos de cadena
media (MCAD), confirmado genéticamente a posteriori.
Evolucién neurocognitiva torpida ulterior: brote psicético y
dificultades cognitives, no justificadas por su MCAD. Exoma
que detectdé ademas mutacion en SCNA1, explicando el
fenotipo epiléptico del paciente.

La encefalopatia por AV es una complicacion rara,
grave, pero reversible. Aparece incluso con dosis habituales
del farmaco y en pacientes tratados previamente.
Fisiopatolégicamente se presenta hiperamonemia y una
disfuncion mitocondrial. Son factores predisponentes,
la inmadurez y los errores del metabolismo intermedio
(b-oxidacién y ciclo de la urea), que cabe descartar en todos
los casos.

P-095

TRASTORNO CONGENITO DE LA GLICOSILA-
CION COMO CAUSA DE ATROFIA CEREBELOSA
GLOBAL

Fernandez Lozano, Gema; Alvarez Martin, Marta; Garcia
Tena, Jesus.

Hospital General, Castellén de la Plana.

Introduccion: Los defectos congénitos de la glicosilacion,
se originan por un defecto en el ensamblaje, la trasferencia o
el procesamiento de los oligosacaridos de las proteinas. Son
enfermedades genéticas, de herencia autosémica recesiva y
de afectacion multisistémica.

Caso clinico: Nifia 8 afios, 2° hija de dos padres
sanos, no consaguineos. Sin antecedentes de interés. En
seguimiento por retraso psicomotor, trastorno del equilibrio
y coordinacion.

Sedestacion a los 10 m, deambulacién con apoyos a los
15 m y deambulaciéon auténoma a los 23 meses. Estrabismo
convergente de ambos ojos que requirid intervencion
quirurgica. En exploracion fisica: nevus spilus en brazo
izquierdo y mancha café con leche en abdomen. Dificultad
para la marcha en tandem, sin otros signos de afectacion
cerebelosa. Se realiza analitica sanguinea, estudio
metabdlico: normales y RMN: atrofia cerebelosa global sin
otros hallazgos asociados. Ante dichos resultados se solicita
estudio de isoformas de sialotransferrina: Porcentaje de
tranferrina deficiente en carbohidratos: 43,2%, compatible
con defecto congénito de la glicosilacion de proteinas tipo 1.
Exoma genético: Dos mutaciones en heterocigosis en el gen
PMM2, presentes también en ambos progenitores.

Conclusiones: Los defectos congénitos de Ia
glicosilacion, presentan un amplio espectro de sintomas,
por lo que deberian tenerse en cuenta ante cualquier
proceso neuroldgico inexplicable, especialmente si asocia
retraso psicomotor, epilepsia,hipotonia, estrabismo y atrofia
cerebelosa. A pesar de que en la actualidad no existe un
tratamiento eficaz es importante su deteccién precoz para
proporcionar el apoyo multidisciplinar necesario

Epilepsia

P-096

HIPONATREMIA SINOTMATICA
SECUNDARIA A OXCARBAZEPINA

GRAVE

Montiel Herrera, Maria Virginia'; Dorca Vila, Judit?; Alonso
Colmenero, ltziars.

'Servicio de Neuropediatria, ALTHAIA Xarxa Assistencial de
Manresa - Fundacié Privada, Manresa; ?Servicio de pediatria,
ALTHAIA Xarxa Assistencial de Manresa - Fundacié Privada,
Manresa; 3Servicio de neurofisiologia, Hospital Sant Joan de
Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: La oxcarbacepina funciona como farmaco
anti-convulsivo (FAC), bloqueando canales de sodio voltaje
dependientes. La incidencia de hiponatremia secundaria
a oxcarbazepina en nifios oscila entre 6.8%-26.6%,
generalmente dosis-dependiente y asintomatica. Aislados
son los casos de hiponatremia sintomatica (HS) aguda
grave.

Caso Clinico: Nifia de 8 afios con epilepsia focal de
inicio motor, en tratamiento con Oxcarbazepina 30 mg/kg/
dia. Control de crisis convulsivas (CC) durante 8 meses.
Asociando cuadro infeccioso, presenta 4 CC en 24 hs. En
analiticas sanguineas (AS) evidenciamos hiponatremia de
122mmol/L, asociado a Sindrome de secrecion inadecuada
de hormona antidiurética. Frente a HS grave, se realiza
correccion endovenosa de sodio con desaparicion de
CC. En electroencefalograma muestra actividad cerebral
basal (ACB) lentificada y deficientemente organizada.
Anterior a descompensacion, la paciente presentaba
sintomas crénicos de: introversién, baja fluidez en
lenguaje, dificultades en aprendizajes (DA) y fatigabilidad.
Sintomas ya presentes previo a debut epiléptico (4 afos),
aunque mayor limitacion en la vida diaria. Suspendemos
oxcarbazepina, encontrando en EEG de control: anomalias
epileptiformes focales en regién occipital derecha. ACB
normal. Estabilidad en AS. Desaparece clinica, excepto
DA. Se reemplaza tratamiento por Lacosamida, buena
respuesta y tolerancia.

Conclusiones: Presentamos un caso de HS aguda
grave secundaria a oxcarbazepina, con cuadro previo
solapado de HS crénica moderada. En pediatria, la HS
esta poco reportada y, a diferencia de poblaciéon adulta, se
desconocen factores desencadenantes. Dosis altas del FAC
e infeccion aguda concomitante, podrian considerarse. El
control rutinario de AS es recomendable. La HS sintomatica
puede pasar desapercibida o cronificarse, dificultando su
deteccion.

P-097

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL DESARRO-
LLO ASOCIADA A MUTACION DE NOVO EN GEN
KCNC2

Real Terréon, Raquel; Caceres Marzal, Cristina; Sardina
Gonzalez, Maria Dolores; Panduro Romero, Lourdes.

Hospital Perpetuo Socorro y Materno-Infantil, Badajoz.
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Introduccion: Las encefalopatias epilépticas y del
desarrollo (EED) son un grupo heterogéneo de trastornos
caracterizados por la existencia de epilepsia y afectacion del
neurodesarrollo. Con los avances en las técnicas genético-
moleculares estamos asistiendo a un mejor conocimiento de
su etiologia.

Caso clinico: Nifiode 7 afios con EED que en el reanalisis
de Exoma realizado previamente se detecta una variante
patogénica de novo en el gen KCNC2. Debut epiléptico a los
2 meses de vida, presentando evolutivamente varios tipos de
crisis, aunque predominantemente ausencias miocldnicas y
ausencias atipicas. Ha recibido multiples farmacos anticrisis
incluyendo dieta cetogénica con control parcial. Los primeros
hitos del neurodesarrollo fueron normales hasta los 12 meses,
posteriormente manifiesta retraso global del desarrollo con
lenta evolucion. Actualmente desfase curricular asociado a
trastorno por déficit de atencién e hiperactividad (TDAH).

Conclusiones: El gen KCNC2 codifica Kv3.2, un
canal de potasio dependiente de voltaje que se expresa
principalmente en interneuronas del cortex, talamo,
hipocampo y ganglios basales. Las variantes patogénicas de
este gen se asocian a EED que manifiestan varios tipos de
crisis epilépticas en el primer afio de vida, la mayoria de las
cuales son refractarias al tratamiento. Las evidencias que
relacionan al gen KCNC2 con la epilepsia son muy recientes
y el gen se encuentra incluido en el panel de Epilepsia desde
2021. Existen escasos casos publicados. Los hallazgos
clinicos y moleculares en nuestro paciente respaldan aun
mas a KCNC2 como un nuevo gen asociado a EED.

P-098

EPILEPSIA SECUNDARIA A VARIANTE PATO-
GENICA DE SCN8SA ;GANANCIA O PERDIDA DE
FUNCION?

Tirado Requero, Pilar; Barcia Aguilar, Cristina; Fernandez
Garcia, Miguel Angel; Lopez Sobrino, Gloria; Garcia Romero,
Maria Del Mar; Velazquez Fragua, Ramén.

Hospital Universitario La Paz, Madrid.

Introduccioén: Las variantes patogénicas conocidas en
el exon SCN8A pueden predecir la ganancia 6 perdida de
funcion del canal y por tanto indicar opciones preferentes
en la terapia farmacoldgica. En los casos de variantes de
significado incierto con indicadores de patogenicidad es
dificil predecir el fenotipo segun el desarrollo psicomotor del
nifio y el comportamiento de la epilepsia, sin embargo puede
ser decisiva la respuesta a los farmacos antiepilépticos.

Caso Clinico: Nifia de 17 meses que acude a la consulta
de Epilepsia por crisis oculogiras con focalidad occipital
bilateral observadas a los 12 meses de vida aunque los
padres refieren observar mioclonias breves desde los 3
meses con frecuencia variable, mas presentes con fiebre y
suefio. Tratamientos previos con LEV, VPAy PER con control
incompleto. Se cambia a OXC por sospecha de ganancia
de funcién del canal de sodio con empeoramiento de crisis
llegando a status por lo que ingresa. Tras cambio a LEV a
dosis altas se logra control completo de crisis.

Conclusiones: La oxcarbacepina es un tratamiento
indicado en las mutaciones del gen SCN8A que producen
ganancia de funcién del canal de sodio, sin embargo pueden
empeorar en aquellas variantes que producen pérdida de
funcion. En los casos de variantes de significado incierto, un

fenotipo mas leve puede sugerir una ganancia de funcion,
sin embargo, la mala respuesta a OXC sugiere con mas
intensidad un pérdida de funcion. Los estudios funcionales
de la proteina patologica pueden dar una respuesta mas
certera en el campo de la investigacion.

P-099

MUTACIONES EN EL GEN ATP2A2: ENFERMEDAD
DE DARIER Y EPILEPSIA

Montiel Rey, Ana’; Lucio Ceballos, Blanca? Brincau Garcia,
Francisco Javier?; Chacén Pascual, Almudena?, Campos
Rodriguez, Minia?; Barredo Valderrama, Estibaliz2.

"Hospital Universitario Rey Juan Carlos, Méstoles; 2Hospital
General Universitario Gregorio Marafion, Madrid.

La enfermedad de Darier es un trastorno cutaneo
caracterizado por multiples erupciones con hiperqueratosis
0 papulas costrosas en areas seborreicas con acantolisis
y disqueratosis histolégica. Es causada por mutaciones en
el gen ATP2A2, que se expresa a nivel de piel y sistema
nervioso central, con herencia autosdémica dominante.
La concurrencia con trastornos neuropsiquiatricos ha
sido descritamente previamente en la literatura cientifica,
concretamente en relacion con trastornos del estado de
animo, epilepsia, encefalopatia y esquizofrenia.

Se presentauna serie de casos familiar de dos hermanos,
sin otros antecedentes de interés, de actualmente 9 y
6 afios, ambos con diagnédstico de epilepsia con crisis
aparentemente generalizadas. En ambos se realizd
estudio de extension con EEG y RM cerebral, sin hallazgos
patoldgicos, asi como estudio genético (panel de epilepsia
mediante exoma clinico) negativo. Como antecedente
familiar, madre en seguimiento por parte de Dermatologia
por enfermedad de Darier, con confirmaciéon genética de
mutacién en gen ATP2A2 en heterocigosis (c.2047A>G,
p.Lys683Glu). Dada la asociacion de la enfermedad
de Darier con trastornos neuropsiquiatricos se revisa
estudio genético realizado en los hermanos, ampliandose
gen ATP2A2, objetivandose la misma mutacién que en
la madre. Al diagndstico ninguno de los dos hermanos
presentaba lesiones cutaneas, si bien el mayor en la ultima
revision inicia seguimiento en Dermatologia por lesiones
hiperqueratésicas. La madre de ambos pacientes nunca
habia presentado crisis epilépticas.

En conclusion, la enfermedad de Darier es un trastorno
cutaneo que puede asociar trastornos neuropsiquiatricos,
como la epilepsia, si bien la prevalencia descrita en la
literatura es muy variable.

P-100

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA INFANTIL ASO-
CIADA A MUTACION DE NOVO DEL CANAL DE
CALCIO CACNA1E

Garcia Penalver, Cristina; Pua Torrejon, Ruth Camila;
Furones Garcia, Marta; Rojo Garrido, Maria; Robles
Alcoceba, Susana; Garcia Sanchez, Ana.

Hospital Infanta Cristina, Parla.
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Introduccioén: Alteraciones en el gen CACNA1E se
asocian a encefalopatias epilépticas del desarrollo (OMIM:
618285). Pueden dar lugar a epilepsia refractaria de
aparicion precoz, retraso global del desarrollo con hipotonia,
macrocefalia, movimientos hipercinéticos y contracturas.
Algunos pacientes muestran una respuesta favorable a
Topiramato.

Caso clinico: Presentamos una nifia, sin antecedentes
de interés, que inicia crisis tonicas de miembros superiores
a los 2 meses de edad. En los primeros meses de vida
agrupa multiples crisis ténicas y aténicas, de dificil control.
De forma paralela se produce un deterioro del desarrollo
psicomotor, con retraso en la adquisicion lenguaje, caidas
frecuentes, hipotonia y debilidad de hemicuerpo izquierdo,
con movimientos estereotipados. Se realiza una RM
normal y EEG con actividad epiléptica inicialmente en las
crisis, y posteriormente también intercrisis, en formas de
salvas en region fronto-central bilateral. Perfil metabdlico,
cariotipo, CGH Arrays normales, estudio MECP2, CDKLS5,
FOXG1 y panel de encefalopatia epiléptica, sin hallazgos
significativos. Finalmente se solicita exoma dirigido donde
se detecta en heterocigosis la variante c.1080_1081del
(p.Arg360SerfsTer17) en el gen CACNA1E, causante del
cuadro de la paciente.

Evolutivamente la paciente mantiene multiples crisis, con
dificil control, y presenta una discapacidad intelectual con
crisis tonicas de miembros superiores con caida cefalica.
Se ha probado tratamiento con numerosos farmacos,
mostrandose solamente respuesta parcial a rufinamida.
Se planted tratamiento con topiramato, sin alcanzar dosis
terapéuticas por efectos secundarios.

Conclusiones: El conocimiento de las mutaciones
causantes de la patologia de los pacientes es esencial para
optimizar su tratamiento.

Episodios Paroxisticos No
Epilépticos v Patologia del Sueiio

P-101

MORDEDURA LINGUAL NOCTURNA REPETIDA
EN LACTANTE: ;CUAL ES SU DIAGNOSTICO?

Garcia Lopez Lopez, Nelly; Felipe, Ana; Martinez De La
Ossa, Alejandro.

Hospital Universitari Vall d'Hebrén, Barcelona.

Las parasomnias constituyen un motivo de consulta
frecuente en nuestra practica diaria. Su diagndstico es
amplio y puedo constituir un reto. Exponemos el caso de un
lactante con mordeduras linguales repetidas en suefio hasta
llegar a avulsion de la punta de la lengua.

Lactante de 10 meses sin antecedentes familiares
ni personales de interés, que es traido a urgencias por
presentar episodios nocturnos estereotipados de mordedura
de lengua y llanto posterior. Los episodios no se presentan
en salvas y pueden ocurrirle también durante el suefio
diurno. El desarrollo psicomotor hasta el momento de la
consulta es referido como normal, asi como la exploracion
general y neuroldgica..

Ante la singularidad del caso se plantéo el diagndstico
diferencial con crisis epilépticas focales, distonia mandibular,
los sindromes de insensibilidad al dolor y otros trastornos
del neurodesarrollo como el Lesch-Nyhan . Se realizd un
video-EEG, lograndose capturar cuatro eventos sin correlato
eléctrico pero en el que se objetivaba un fenémeno de
contraccion muscular facial en fase NREM.

Todo ello fue sugestivo de mioclono faciomandibular. Se
inicio tratamiento con clonazepam 0,03 mg por la noche, con
lo que cedid la clinica y finalmente se suspendié pasados 2
afios sin volver a reaparecer.

El mioclono fasciomandibular del suefio es una rara e
infradiagnosticada parasomnia cuya presentacién puede
ser la mordedura lingual repetida y puede confundirse con
una epilepsia focal u otros trastornos del suefio como el
bruxismo.

P-102

EPISODIO DE HIPOTONIA-HIPORRESPUESTAES
UN EFECTO ADVERSO DESCRITO PERO POCO
CONOCIDO ASOCIADO A LA VACUNACION

Carrion Fenoll, Cecilia; Sastre, Manuel Alejandro; Caballero,
Jose Manuel; Ouadih Moran, Miriam; Antén Blasco, Jose
Antonio.

Hospital de Torrevieja, Torrevieja.

Introduccion: Un episodio de hipotonia-hiporrespuesta
(EHH) es un efecto adverso infrecuente asociado a la
vacunacion. Se caracteriza por un cuadro de hipotonia,
hiporrespuesta y palidez o cianosis de entre 6-30 minutos de
duracion que puede ocurrir dentro de las primeras 48 horas
después de la administracion de una vacuna, resolviéndose
de manera autolimitada. A continuacion, presentamos un
caso clinico de EHH.

Casoclinico: Lactante mujerde 4 mesessinantecedentes
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de interés que ingresa desde urgencias por referir dos
episodios en domicilio de palidez generalizada, hipotonia
generalizada e hiporrespuesta a estimulos con retrovulsion
ocular y vémito previo de unos dos minutos de duracion
aproximadamente siendo autolimitados con respuesta a
estimulacion tactil y abertura oral llegando a administrar
varias insuflaciones. Posteriormente asintomatica. Afebril.
Administrada segunda dosis de vacunacion hexavalente ese
dia.

Exploracion fisica normal. Se realiza electrocardiograma,
analitica sanguinea, toxicos en orina y electroencefalograma
con resultados anodinos. Queda en observacion durante 48
horas sin recurrencia del episodio por lo que es dada de alta
estando asintomatica y sin recurrencia de los episodios en
los controles posteriores.

Conclusiones: La patogénesis del EEH es desconocida,
aunque es un pudiendo ser multifactorial. No existe ningun
examen médico que confirme el diagnostico, siendo un
diagnostico de exclusion. En estos episodios, no hay descritos
secuelas neurologicas permanentes posteriores.Haber
padecido este episodio no contraindica la administracion de
dosis sucesivas de vacunas.Su conocimiento, es necesario
puesto que en ocasiones puede confundirse con un evento
breve, resuelto e inexplicable (BRUE) y debido a la gran
ansiedad que puede provocar.

Genética v Sindromologia

P-103

SINDROME DE PARRY-ROMBERG, TRATAMIENTO
CON TOCILIZUMAB

Brincau Garcia, Francisco Javier; Rodriguez Diaz, Marta;
Montiel Rey, Ana; Garcia Uzquiano, Rocio; Ruiz Martin,
Yolanda; Lépez Vazquez, Maria.

Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid.

Introduccion: El sindrome de Parry-Romberg (SPR) o
atrofia hemifacial progresiva, se cataloga como un tipo de
esclerodermia que que se localiza en la cara, normalmente
unilateral y que afecta a piel, grasa subcutanea, musculo
y tejido 6seo. En ocasiones puede asociar afectaciéon
neuroldgica, siendo las mas frecuentes la cefalea o las
convulsiones. Los estudios de neuroimagen pueden mostrar
alteraciones de la sefial de sustancia blanca y calcificaciones.

Caso clinico: Nifia de 11 afios diagnosticada de
SPR hemifacial izquierda a los 7 afos en seguimiento en
consulta multidisciplinar sin gran afectaciéon neuroldgica ni
sistémica asociada. En estudio de resonancia cerebral se
objetivan lesiones caracteristicas del sindrome: displasias
vasculares intracraneales con lesiones gliéticas alrededor,
hemorragicas y de calcio sin objetivarse hemiatrofia
cerebral. Por la afectacion cutanea inicia tratamiento con
metrotexato a los 9 afios de edad. A los 11 afos presenta
episodio de hemiparesia y parestesias derecha, asociado
clonismos del miembro derecho. La RM de control muestra
empeoramiento lentamente progresivo con apariciéon de
dos nuevos pequefios focos hiperintensos perirrolandico y
prerrolandico por lo que se inicia tratamiento con Tocilizumab.
Posteriormente, ha permanecido estable tanto a nivel
radiolégico y clinico, sin progresion de la lesion cutanea ni
nuevos sintomas neuroldgicos.

Conclusioén: El tocilizumab, que se ha demostrado
eficaz en otras formas de esclerodermia, puede ser Util en
el Sindrome de Parry Romberg cuando los farmacos de
primera linea no impiden la progresion de la enfermedad.

P-104

THE PEDIATRICIAN VIEW: NUEVA APLICACION EN
LA PLATAFORMA FACE2GENE QUE SIMPLIFICA
LA EVALUACION GENETICA INICIAL

Martinez Carrascal, Antonio; Guerrero Martinez, Alba;
Garcia Candel, Sara; Martinez Barona, Sandra; Latorre
Tejerina, Maria; Contreras Suay, Jose; Rometsch, Sabine;
Pardo Esteban, Susana.

Hospital General de Requena, Requena (Valencia).

Introduccion: Los Servicios de Neuropediatria, soportan
la remision de muchos pacientes , siendo la subespecialidad
pediatrica primera o segunda mas demandada. Los motivos
de remision son multiples desde pacientes con riesgo
de dificultades en el neurodesarrollo hasta patologias
especificas como son las cefaleas, trastornos paroxisticos,
musculares...

Objetivo: A todos los niveles de atencién sanitaria la
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figura del Pediatra es capital, pero su labor es diferente.
En Atencion Primaria se generan muchas visitas por
patologia banal, pero también se detectan problemas de
importancia. La patologia Neuropediatrica genera mucha
preocupacion (sospecha de autismo, epilepsia, retardo en
el neurodesarrollo...) remitiendo a pacientes que igual - tras
nuestra valoracion - pueden manejarse en A.Primaria. El
compartir los datos clinicos y remitir priorizando de forma
razonable, es una de las necesidades a la hora de coordinar
y utilizar de forma adecuada los recursos sanitarios.

Material y Métodos: Presentamos la experiencia de
nuestro equipo, que ha manejado la aplicacion Face2Gene,
extrapolando retrospectivamente la capacidad que tiene
la aplicacion Pediatrician view dentro del Face2Gene, en
orientar al Pediatra de Atencién Primaria.

Resultados: La aplicacion Face2Gene a través de la
simplificacion de Pediatrician View, donde clasifica a los
pacientes solo con su fenotipo facial en: posibilidad baja,
indeterminada y alta de base genética, puede aportar un dato
mas a la hora de valorar los pacientes. Siendo una forma
amigable de introducir al Pediatra de Atencion Primaria en
el mundo de la Genética Clinica que posteriormente sera
evaluada por el Neurdlogo Infantil junto al Genetista Clinico
y Molecular.

P-106

ENCEFALOMIELOPATIA CON REGRESION
PRECOZ ATRIBUIBLE A VARIANTE EN CLCNG6

Ibafiez Mico, Salvador; Cean Cabrera, Lourdes; Martinez
Garcia, Maria Josefa; Alarcén Martinez, Helena; Valera
Parraga, Francisca; Martinez Salcedo, Eduardo.

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

Introduccion: CLCN6 (MIM: 602726) codifica un
intercambiador CI/H que se encuentra predominantemente
en los endosomas del sistema nervioso. Recientemente se
han descrito 3 pacientes no emparentados con la misma
variante, con un cuadro de regresion, hipotonia grave,
insuficiencia respiratoria y atrofia cerebral. Presentamos
la primera paciente espafiola con la misma variante y un
cuadro similar.

Caso clinico: Nifia que ingresa en UCI por primera
vez a los 7 meses de vida por un cuadro de apnea, sin
desencadenante infeccioso, que precisé intubacién. No
antecedentes familiares ni personales, salvo leve hipotonia,
pero desarrollo psicomotor normal previo. En la RM cerebral
se constatd hipersefal bilateral y simétrica en talamos,
pedunculos cerebrales, protuberancia y bulbo, médula
normal. Estudio neurometabdlico, PCR de virus, cultivos
y serologias negativas. Autoinmunidad en LCR negativa.
CGH-array normal, ADN mitocondrial normal. Al alta precisé
traqueostomia y ventilacion mecanica invasiva. A los 10
meses ingreso6 de nuevo en UCI empeoramiento respiratorio,
y en la RM medular de control: extensa afectacién longitudinal
de la sustancia gris central intramedular, desde nivel cervical
a cono medular. Clinicamente no se habia apreciado
empeoramiento motor, reflejos normales. EMG y PESS
normales. En el exoma se hallé una variante patogénica
¢.1658A>G en el gen CLCNG6 de novo, que encajaba con el
cuadro clinico y la evolucién de nuestra paciente.

Conclusiones: Esta variante en CLCN6 puede dar un
cuadro de hipotonia y regresién precoz, con afectacion de

tronco y médula, asi como necesidad de ventilacion asistida,
que conviene conocer para optimizar su manejo y evitar
exploraciones complementarias.

P-107

SINDROME KABUKI: REPORTE DE UN CASO EN
EL EXTREMO SEVERO DEL ESPECTRO CLINICO

Covarrubias Diaz, Luis Alberto'; Irazabal, Nadia Inés?.

'Hospital Can Misses, Eivissa; 2Clinica Universidad de
Navarra, Pamplona.

Introduccion: En el Sindrome de Kabuki (SK) la
discapacidad intelectual (DI) es leve-moderada en el 90%
de los sujetos y cuentan con el antecedente de hipotonia
y retraso global del desarrollo (RGD). Habitualmente se
sospecha en nifios con DI y facies caracteristicas, que son
mas evidentes entre los 3-12 afos. Nuestro objetivo es
describir un caso con una presentacion clinica severa y poco
frecuente dentro del sindrome.

Caso clinico: Lactante de 8 meses, gemelar, pretérmino
de 35+6, CIR tipo 1. Derivado a Neuropediatria por RGD,
durante la exploracion se observd hipotonia central con
escaso sostén cefalico, balbuceo no candnico y apraxia
oculomotora. Unica crisis ténica focal a los 24 meses. En
seguimiento periddico escasos avances en desarrollo
psicomotor. Actualmente, nifio de 4 afos, con hipotonia
generalizada, sin desarrollo de la marcha ni del lenguaje,
retraso pondoestatural, libre de crisis con valproico. Entre sus
estudios: se descartaron enfermedades neurometabdlicas,
array-GCH normal. RM cerebral a los 14 meses: retraso en
el patron de mielinizacion, hipoplasia del cuerpo calloso,
dilatacion ventricular, hipoplasia pontocerebelosa. Exoma
clinico: mutaciéon de significado incierto en gen IFIH1,
heredada de su madre. Exoma en trio a los 3 afios: mutacion
probablemente patogénica en el gen KMT2D, identificada en
mas del 80% de los sujetos con SK.

Conclusion: ElI sindrome de kabuki tiene un
amplio espectro clinico como DI leve-moderada, facies
caracteristicas, hipotonia, RGD, retraso pondoesatural y
anomalias cardiacas, renales, esqueléticas. Existen escasos
reportes de formas graves como la de nuestro paciente con
hipotonia y RGD muy severos.

P-108

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA NEONATAL CON
ARTROGRIPOSIS. A PROPOSITO DE UN CASO
CON UNA VARIANTE EN SCN1A DE GANANCIA DE
FUNCION

Camos Carreras, Maria; Casellas Vidal, Dolors; Hernandez
Gallego, Gemma; Caner Faig, Marina; Obon Ferrer, Maria;
Mademont Soler, Irene.

Hospital Josep Trueta de Girona, Girona.

Introduccion: Variantes en SCN1A se han relacionado
con un espectro amplio de enfermedades neurolégicas,
sobre todo el Sindrome de Dravet y la epilepsia genética
con crisis febriles plus. En los ultimos afios se han descrito
nuevas entidades relacionadas con variantes en SCN1A
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debido a ganancia de funcién. Se presenta un caso clinico
de debut neonatal.

Caso Clinico: Recién nacida a término de gestacion por
fecundacién in vitro. Al nacimiento se observa encefalopatia
grave, tetraparesia flacida, artrogriposis multiple y crisis
ténicas, asi como crisis clonicas de 30-40 segundos de
duracion, la mayoria desencadenadas por estimulos tactiles.
Electroencefalograma con patrén continuo con paroxismos
focales en regiones centrales y centro-temporales
bilaterales. Se inicia tratamiento con fenobarbital escalando
a levetiracetam y posteriormente fenitoina con control parcial
de estas inicialmente, asi como clonazepam por sospecha
de hiperplexia. Resonancia magnética cerebral normal.
Se realiza exoma trio en el que se identifica una variante
missense de novo en SCN1A, con sospecha de efecto de
ganancia de funciéon y clasificada como probablemente
patogénica. La variante identificada es compatible con el
fenotipo clinico de Encefalopatia epiléptica y del desarrollo
neonatal con ftrastorno del movimiento y artrogriposis
(NDEEMA). Presenta mal control de las crisis y necesidad de
soporte respiratorio, por lo que se decide realizar adecuacion
del esfuerzo terapéutico.

Conclusiones: El caso presentado corresponde al
fenotipo mas grave dentro de los relacionados con variantes
de ganancia de funcién en SCN1A. El diagnédstico es
importante para dirigir el tratamiento ya que algunos pueden
responder bien a bloqueantes de canales de sodio.

P-109
SINDROME DE CRISPONI

Villanueva Guerra, Alessandra Georgina; Cabrera Cascajero,
Paula; Gaitero Pérez, Alicia; Ruiz-Ocana De Las Cuevas,
Guillermo Fernando; Garcia Ron, Adrian; Arias Vivas, Eva.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Introduccion: El sindrome de Crisponi se trata de una
enfermedad rara de herencia recesiva, con una prevalencia
<1 /1 000 000 y elevada morbi-mortalidad en el primer
afo de vida. Presentamos una paciente de nuestro centro
con diagnostico reciente de esta condicion para conocer
las caracteristicas clinicas que lo distinguen y lograr un
diagndstico precoz.

Caso Clinico: Mujer que precisé ingreso al nacimiento
por taquipnea transitoria del recién nacido y dificultades en
la alimentacion.

Exploracion en periodo neonatal: orejas de implantacion
baja, ojos rasgados. Mano derecha rotada (sospecha de
artrogriposis leve en miembros superiores). Pies equinovaro
reductibles. Clinodactilia pie derecho (2°-3°-4° dedos), pie
izquierdo clinodactilia 2° dedo. Torticolis. No fasciculaciones
linguales. Apertura ocular espontanea escasa. Postura
estable en supino, con movilidad simétrica pero escasa
de las 4 extremidades, eleva miembros sobre planos. No
eleva cabeza. Hipotonia generalizada de predominio axial.
Reflejos osteotendinosos hipoactivos. Reflejo cutaneo
plantar extensor. Succién débil. Llanto patoldgico, afénico.

RM craneal, EEG, EMG y serie 6sea sin alteraciones.
Cariotipo y arrays negativos. Pendiente de exoma.

Evolucién con retraso psicomotor, hipotonia, disfagia
orofaringea que precisa de un dispositivo externo de
alimentacion, sialorrea intensa y episodios de hipertermia.

Con 8 meses de vida se detecta una variante patogénica

¢.713dup en homocigosis en el gen CRLF1 compatible con
Sindrome de Crisponi.

Conclusiones: EI sindrome de Crisponi es una
enfermedad rara que cursa con retraso psicomotor,
problemas musculo esqueléticos e hipertermia. Es
importante un diagnostico precoz para la adecuacion del
manejo y evitar sintomas potencialmente mortales como la
hipertermia.

P-110

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL DESARRO-
LLO ASOCIADO A MUTACIONES EN SYNGAP1:
COMPARACION DE DOS CASOS CLINICOS CON
DIFERENTE EVOLUCION

Gisbert Molina, Mar; Cuesta Herraiz, Laura; Ordofio Saiz,
Maria Victoria; Garza Espi, Elvira Aranzazu.

Hospital de Manises, Valencia.

La Encefalopatia epiléptica y del desarrollo (EED)
asociada al gen SYNGAP1, es un sindrome poco frecuente,
caracterizada por retraso psicomotor, epilepsia generalizada,
discapacidad intelectual y TEA.

Presentamos dos pacientes con diferente evolucion:

Nifio de 18 meses, derivado por retraso en los hitos del
desarrollo (sedestaciéon inestable, ausencia de marcha vy
lenguaje espontaneo, no sefiala con el indice) e hipotonia
axial. Perinatal normal. A la exploracién fisica, hipotonia
axial grave, fenotipo normal. Debuta (8 meses) con epilepsia
(crisis generalizadas tipo ausencia con actividad paroxistica
generalizada en EEG), crisis controladas con levetiracetam
y acido valproico. Estudio metabdlico normal. RMN cerebral
normal. Exoma clinico: mutacion de novo en gen SYNGAP1.
Regresion neurolégica durante su seguimiento. Escasos
apoyos terapéuticos en domicilio. Actualmente Gross Motor
Function (GMF) IV.

Lactante de 8 meses, derivada por retraso psicomotor
(ausencia de volteo) e hipotonia axial. Perinatal normal. Ala
exploracion fisica, hipotonia axial y rigidez de MMII, fenotipo
con frente ancha. Debuta (10 meses) con crisis epilépticas
(ausencias con miolonias palpebrales) parcialmente
controladas con lamotrigina, &cido valproico y dieta
cetogénica, EEG con actividad paroxistica generalizada.
Estudio metabdlico normal. RMN cerebral normal. Exoma
clinico: mutacion de novo en gen SYNGAP1. Mdltiples
apoyos terapéuticos que contribuyen del desarrollo y
pronéstico favorable. Actualmente GMF II.

El pronéstico de esta enfermedad es variable, en la
mayoria de casos suele ser grave pues asocian déficits
cognitivos y epilepsia refractaria (50% de los casos).
Debemos poner especial atencidon en asegurar que estos
pacientes reciben enfoque, tratamiento y apoyo terapéutico
multidisciplinar adaptado a sus necesidades.
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P-111

CADASIL: UN DIAGNOSTICO INUSUAL EN LA
INFANCIA

Vera Medialdea, Rafael; Ruiz Pérez, Ana; Ruiz Garcia,
César; Calvo Medina, Rocio; Ramos Fernandez, José
Miguel.

Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Malaga.

Introduccion: Exponemos un caso inusual de una
paciente con sintomas encefaliticos, con diagndstico
inicial de EMAD que debido a su atipica evolucién clinica
y radiolégica nos planteé otras posibles causas, llegando al
diagndstico de una enfermedad muy rara en nifios.

Caso clinico: Nifia de 4 afos presenta alteraciéon
de conciencia y conducta. tendencia al suefio, mutismo y
bradicinesia. AF: tia materna migrafia grave y depresion.
En Urgencias presenta dos crisis de pérdida de conciencia,
trismus y taquicardia que ceden tras de midazolam iv
y Valproato iv. Ingresa por crisis epiléptica sintomatica
por encefalitis aguda y se inicia aciclovir iv. Analiticas de
sangre, orina, y LCR normales. TAC craneal normal. EEG:
levemente lentificado sin paroxismos. RM: lesiones de SB de
distribucién subcortical. Diagnéstico compatible con EMAD.
Recibe corticoterapia iv a altas dosis 5 dias. Posteriormente
no presenta crisis, mejoria progresiva y alta tras una semana.
Se repite RM al mes no observandose cambios. Recibimos
exoma clinico con variante probablemente patogénica
(NOCTH3: ¢.5254C>T) en heterocigosis y patron AD.

Conclusiones: La arteriopatia cerebral autosémica
dominante con infartos subcorticales y leucoencefalopatia
(CADASIL) es una enfermedad hereditaria por una mutacion
en el brazo corto del gen NOTCH3. Codifica un receptor
transmembrana del musculo liso arterial causando ACV
transitorios, recurrentes y otros sintomas como migrafa,
sintomas psiquiatricos o demencia. Es extremadamente
rara en nifios con Unicamente 9 casos reportadoss. La edad
media al diagnéstico en los 40 y 45 afos aunque algunos
sintomas pueden presentarse antes como la migrafia o
episodios agudos o subagudos neurolégicos.

P-112

SINDROME DE MICRODELECION XP22.31: MUCHO
MAS QUE ICTIOSIS

Mufoz Lumbreras, Miriam; Hedrera Fernandez, Antonio;
Blanco Lago, Raquel; Vazque Villa, Juan Manuel; Garcia
Gonzalez, Noelia; Malaga Diéguez, Ignacio.

HUCA, Asturias.

Introduccion: El sindrome de ictiosis ligada al
cromosoma X (MIM #308100), causado por la delecion
patogénica del gen de la sulfatasa esteroidea STS,
localizado en el cromosoma Xp22.3, se caracteriza por
escamas poligonales marrén oscuro y xerosis generalizada.
Tiene una prevalencia estimada de 1/150.000.

Caso clinico: Se describen dos casos de varones no
emparentados que presentan xerosis cutanea desde el
nacimiento, con descamacion agravada en invierno en
superficies extensoras de extremidades inferiores. El CASO
1 tiene 10 afos y presenta trastorno del espectro autista

sin afectacion del lenguaje ni cognitiva, hipercrecimiento
armonico con tallay peso +2,7 DE y macrocefalia +2DE, con
dismorfias faciales menores. El CASO 2 tiene actualmente
tiene 6 afios y presenta un trastorno del espectro autista de
nivel 2 con afectacion del lenguaje y cognitiva, sin presentar
hipercrecimiento ni macrocefalia, y cuyas dismorfias son
distintas a las observadas en el otro caso. El estudio genético
mediante CGH-array revelé en ambos una delecion idéntica
de 1609 megabases en Xp22.31 incluyendo los genes STS y
VCX. En ambos casos se determin6 una herencia materna,
siendo ambas madres portadoras en heterocigosis y se
ofrecid consejo genético.

Conclusiones: El sindrome de microdelecion Xp22.31
se asocia a ictiosis cutdnea y también a trastornos del
neurodesarrollo, como autismo con o sin afectacion
cognitiva, y dismorfias menores, con expresividad variable.
Se han reportado ademas, por delecidon de genes contiguos,
asociaciones con sindrome de Kallman (KALT), talla baja
(SHOX), condrodisplasia punctata (CDPX7) o albinismo
ocular (OA17) que deben descartarse.

P-113

MAS ALLA DEL DIAGNOSTICO, MUTACIONES
GENETICAS Y SU DINAMISMO

Salva Arteaga, Myriam; Roncero Sanchez-Cano, Inés;
Vazquez Gomez, Julio Alberto; Senosiain lbero, Nerea;
Fernandez Marin, Ana; Ortega Unanue, Nerea.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio.

Introduccion: La expresion génica es regulada por
multiples factores tales como la epigenética, pero jPuede el
fenotipo fisico y conductual verse notablemente modificado
mediante factores externos a pesar de yacer sobre una
alteracion genéticamente determinada?

Caso Clinico: Paciente mujer de 6 afios oriunda de
Ghana recién llegada a Espafa, valorada por trastorno
del neurodesarrollo. La familia refiere dificultades para la
alimentacién desde el nacimiento e hipotonia, consiguiendo
deambulacion a los 4 afios. Sin escolarizacion ni terapias
especificas previas. Presenta microcefalia, hipertelorismo,
paladar ojival, escoliosis, marcha con base aumentada y
apoyo en valgo, ascension de escaleras en cuadrupedia,
sin intencion comunicativa ni lenguaje, con actividad
desorganizada y ausencia de juego. Se inicia estudio y
valoracion interdisciplinar completa, solicitando ayudas
al desarrollo, escolarizacion especifica y rehabilitacion.
Pasados 6 meses presenta mejoria de la marcha con
DAFOs, ascenso de escalera en bipedestacion, moderada
intencién comunicativa, atenciéon compartida, comunicacion
de necesidades mediante pictogramas e inicio de juego.
La genética revela una deleccion en heterocigosis
del brazo 5p NC_000005.9:g. 190884350 _218345)
(16617132_32355811)del clasificada como patogénica.
Delecciones completas del mismo originan el Sindrome
cri du chat clasico, la literatura recoge que mutaciones de
menor tamafio como la presentada generan una clinica mas
limitada, coincidente con la presentada en nuestro caso tras
las medidas especificas del desarrollo y no tan claramente
concordantes con la valoracion inicial.

Conclusiones: Existe la posibilidad de incidir de manera
notoria sobre el fenotipo fisico y conductual de un sindrome
genéticamente establecido mediante terapias y apoyos
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especificos, cambiando su curso y mejorando su prondstico
global.

P-114

SINDROME DE ALCOHOL FETAL: A PROPOSITO
DE UN CASO

Juberias Alzueta, Cristina; Pérez Gay, Laura; Pena Gil,
Patricia; Vazquez Lopez, Maria Esther.

Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

Introduccion: El sindrome de alcohol fetal es el resultado
de la exposiciéon prenatal al alcohol, siendo la causa mas
frecuente de discapacidad intelectual no hereditaria.
Conlleva un amplio espectro de manifestaciones tanto
neuropsiquiatricas, del neurodesarrollo como fenotipicas,
que abarcan desde autismo hasta diferentes tipos de
trastornos del aprendizaje. Debido a su amplio espectro
clinico, el diagnéstico de este sindrome corresponde un gran
reto en las consultas de neuropediatria.

Caso clinico: Nifia de 8 afios derivada a consultas de
neuropediatria por microcefalia y cifosis dorsolumbar. Natural
de Brasil, adoptada a los 21 dias de vida. Antecedente de
prematuridad en la semana 34. Aporta informes donde figura
exposicion prenatal a alcohol y sifilis durante la gestacion
no tratada. En la exploracion fisica presenta hendiduras
palpebrales estrechas, filtrum plano y labio superior delgado
y alargado, clinodactilia del 5° dedo y camptodactilia,
cifosis dorsolumbar, microcefalia y talla baja, ademas de
soplo cardiaco. Realizados TAC y resonancia magnética
medular donde se aprecian vértebras lumbares L1, L2 y L3
sin individualizar, considerando defecto de segmentacion y
formacion y aparentemente fusionadas L1-L2

Conclusiones: El diagnéstico del sindrome de alcohol
fetal debe incluir la exposicion prenatal documentada a
alcohol, caracteristicas fenotipicas caracteristicas, retraso
ponderoestatural y alteraciones en el neurodesarrollo.
Debido a su amplio espectro de manifestaciones, este
sindrome supone un reto diagnéstico en las consultas del
neuropediatra.

P-115

DELECION 15q21.3. A PROPOSITO DE UN CASO
POCO FRECUENTE

Ortiz Madinaveitia, Saturnino; Santa Barbara Petrefas,
Sandra Maria; Romero Gil, Ruth; Kanaan Leis, Sara; Cardiel
Valiente, Lidia.

Hospital Universitario Santa Barbara, Soria.

Introduccion: El sindrome de microdelecion 15g21.3
es un trastorno genético poco frecuente con expresividad
muy variable y penetrancia incompleta. A continuacion se
presenta el caso de un paciente afecto por esta condicion.

Casoclinico: Niflo de 6 afios con encefalopatia epiléptica
y del neurodesarrollo en tratamiento con valproato que
consulta para estudio. No presenta antecedentes familiares
de interés. Entre los antecedentes personales destaca que
fue un embarazo a termino con un peso 2085 gramos, desde
el nacimiento presentaba problemas para la alimentacion

asociado a un grave retraso psicomotor. En la actualidad
presenta una clinica compatible con un PC gradp V de la
GMFCS asociado a discapacidad intelectual profunda.
Asi mismo precisa de gastrostomia para la alimentacion.
En la exploracién fisica llama la atencién la microcefalia
asociada. Pruebas complementarias. EEG: trazado de
base enlentecido con anomalias poli-focal. RM cerebral.
hidrocefalia triventricular con atrofia subcortical y estenosis
parcial acueducto de Silvio. FO: lesiones corioretinianas
bilaterales. array CGH: 15921.3 (57241807_57608291)x1.
Conclusiones: La delecion en la citobanda
15921.3 afecta a los exones 4-21 del gen TCF12, cuya
haploinsuficiencia se encuentra asociada a craneosinostosis
3. Diferentes variantes puntuales, asi como deleciones
parciales y completas, en heterocigosis se han descrito
como causales de diferentes tipos de craneosinostosis.
Asi mismo, pueden presentar anomalias craneofaciales,
retraso del desarrollo y discapacidad intelectual de grado
variable. Otras caracteristicas referidas son maloclusion
dental, anomalias en las extremidades, convulsiones y
anomalias cerebrales. En muchos casos, la alteracion
ha sido heredada de un progenitor no afecto, indicando
penetrancia incompleta y expresividad variable.

P-116

IMPORTANCIA DE ESTUDIO GENETICO EN
SINDROMES POLIMALFORMATIVOS

Martinez Pérez, Maria'; Terroba Seara, Sandra'; Fernandez
Garcia, Ana'; Rodriguez Fernandez, Cristina'; Jiménez
Gonzalez, Aquilina'; Prieto Matos, Pablo?.

"Complejo Asistencial de Leén, LEON; 2Hospital Universitario
de Salamanca, Salamanca.

Introduccion: Los sindromes  polimalformativos
representan un desafio clinico en pediatria, caracterizados
por la presencia de multiples anomalias congénitas. El
estudio genético es fundamental en la evaluacion integral
de estos pacientes, facilitando conocimientos sobre
etiologia, prondstico y manejo clinico. La identificacion
de variantes genéticas subyacentes contribuye tanto al
diagnoéstico temprano como a la orientacion terapéutica y al
asesoramiento genético.

Caso clinico: Nifio de 2 afios en seguimiento por
Neurologia por retraso global del desarrollo y fenotipo que
recuerda a sindrome de Rubistein-Taybi: microcefalia,
talla baja, orejas de implantacion baja, raiz nasal ancha,
microretrognatia, fosita sacra y sindactilia en dedos de pies.
Potenciales evocados auditivos y resonancia magnética
craneal sin hallazgos significativos. Estudio genético de
exoma en trio y microarrays normales. Seguimiento por
estancamiento ponderal llamativo por Digestivo y Unidad de
disfagia. Acude a consultas de Oftalmologia por estrabismo
restrictivo de ojo izquierdo, astigmatismo hipermetrépico;
Rehabilitacion por pies planos valgos bilaterales y retraso
motor que precisa DAFOS; Cirugia infantil por incurvacion
peneana y Cardiologia por CIA. Con estos hallazgos, se
decide repetir estudio genético mediante analisis de exoma
en trio en la Unidad de Referencia de Diagnéstico Avanzado
de Enfermedades Raras (Diercyl) evidenciando alteracién en
gen CCNK heterocigoética de novo que se asocia a trastorno
del neurodesarrollo-discapacidad intelectual grave junto a

dismorfia facial.
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Conclusiones: El estudio genético desempefia un
papel crucial en la evaluacion y gestion de los sindromes
polimalformativos en pediatria. Cabe destacar de este caso,
la importancia de persistir ampliando estudios genéticos a
pesar de un estudio genético preliminar negativo.

P-117

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA SECUNDARIA A
MUT. CACNA1A

Ascunce Abad, Marina; Blazquez Camacho, J’eSl:IS; Barcia
Aguilar, Cristina; Fernandez Garcia, Miguel Angel; Tirado
Requero, Pilar; Velazquez Fragua, Ramoén.

Hospital Universitario La Paz, Madrid.

El gen CACNA1A pertenece a una familia de genes que
producen proteinas que conforman los canales de calcio,
fundamentales en el proceso de despolarizaciéon neuronal.
Las mutaciones en este gen alteran la forma en que funciona
la proteina CACNA1A, con las manifestaciones clinicas
descritas a continuacion.

Lactante de 18 meses que consulta en Urgencias por falta
de respuesta a estimulos mientras dormia, con antecedente
de caida desde la cama 6 horas antes. Se encontraba en
seguimiento por Neurologia por retraso del neurodesarrollo
con hipotonia.

En Urgencias inicia estatus epiléptico febril que precisa
tratamiento en UCI con farmacos anticrisis y anestésicos.
Tras resolucién del estatus epiléptico, se objetivan
déficits neuroldgicos focales (hemiparesia y hemianopsia
izquierdas). Ante sospecha de ictus, se solicita angioRM
urgente que presenta cambios a nivel cortico-subcortical en
regiones parieto-temporo-occipitales derechas y afectacion
hemisférica derecha, con disminucion del calibre del arbol
arterial hemisférico derecho, sin signos de oclusién arterial
de gran vaso.

Se solicita estudio genético, con mutaciéon en CACNA1A.
Se describen episodios vasculares similares a ictus (stroke-
like events), episodios de disminucion de conciencia
desencadenados por traumatismos craneales, crisis
convulsivas, episodios de hemiplejia transitoria y retraso
global del neurodesarrollo, explicando el fenotipo clinico del
paciente.

Las mutaciones en el gen CACNA1A se han descrito
como causantes de distintas manifestaciones neurolégicas.
Es importante sospecharlo ante cuadros de ictus sin causa
vascular, sobre todo cuando se asocia a crisis convulsiva u
otras alteraciones del neurodesarrollo. Algunos pacientes se
han beneficiado del empleo de verapamilo en los episodios
stroke-like.

P-118

DEFICIT DE TANGO2: PRESENTACION DE DOS
CASOS CLIiNICOS

Vega Granados, Sara; De Nicolas Carro, Ana; Toledo Bravo
De Laguna, Laura; Sebastian Garcia, Irma; Santana Artiles,
Alexandre.

Complejo Hospitalario Universitario Materno Infantil de Las
Palmas de Gran Canaria, Las Palmas.

Introduccioén: El trastorno por déficit del Transport
And Golgi Organization 2 Homolog (TANGO2) es
una enfermedad autosémica recesiva con fenotipo
variable que incluye retraso del desarrollo, discapacidad
intelectual, trastorno del movimiento, crisis metabdlicas
con rabdomiolisis, taquiarritmias potencialmente mortales,
convulsiones y ataques TANGO2 con pérdida repentina del
tono, letargo y desorientacion. Su forma de presentacién
es compleja, lo que conlleva muchas veces el diagnéstico
tardio. Hasta el momento, no hay opciones terapéuticas
disponibles, unicamente tratamientos sintomaticos.

Casos clinicos: CASO A: Paciente de 17 afos de edad
en seguimiento desde los 19 meses por retraso psicomotor
y crisis epilépticas. Estudio metabdlico y cgharray normal. A
los 13 afios con una tetraparesia espastica y discapacidad
intelectual, presenta episodio de rabdomidlisis con ingreso
en UMIP, hipotiroismo grave. En exoma se detecta mutacion
en homocigosis para TANGO2.

CASO B: Paciente de 8 afios con episodios de pérdida
subita de tono desde los 20 meses, con ataxia ,distonia
focal y bradipsiquia en contexto de cuadros infeccioso o tras
ejercicio intenso.En exoma, se aprecia variante patogénica
en hemicigosis en el gen TANGO2.

Conclusiones: Se trata de una enfermedad muy poco
frecuente, sin tratamiento curativo e infradiagnosticada.
Se requiere alto indice de sospecha, con el fin de evitar
complicaciones potencialmente letales y mejorar la calidad
de vida de estos pacientes.

P-119

ANOMALIAS CEREBELOSAS PAUCISINTOMA-
TICAS EN VARIANTE DEL GEN FAT2

Andreo Lillo, Patricia’; Turner, Samantha'; Pastor Ferrandiz,
Lorena'; Bartumeus Martinez, Paula? Garcia Navarro,
Magdalena?; Carratala Marco, Francisco'.

"Hospital Universitario de San Juan de Alicante. Universidad
Miguel Hernandez, San Juan de Alicante; 2Servicio de
Radiologia. Hospital Universitario de San Juan de Alicante,
San Juan de Alicante; 3Servicio de Neurofisiologia. Hospital
Universitario de San Juan de Alicante., San Juan de Alicante.

Introduccion: El gen FAT2 codifica una proteina de la
familia de las cadherinas. Tiene como funcién probable la
adhesion celular. Sus mutaciones, se relacionan con las
ataxias espinocerebelosas tipo 45. Se presenta un caso
con incongruencia entre las manifestaciones clinicas y
neuroradiolégicas.

Caso clinico: Paciente (concepciéon natural), con
historia pre y perinatales normales. Anduvo a los 18 meses.
Se detecta retraso motor desde los tres afios, rendimiento
escolar medio alto. Se inicia seguimiento por episodios
diagnosticados de sincopes vasovagales que siempre
aparecen tras traumatismos dolorosos o estrés psicégeno (5
episodios). El ultimo se acompaia de movimientos TCG. Se
indica EEG, informado de normal a los 10 afos. El control
de EEG con 12 afios por aparicion de estereotipias previas
al suefio muestra leve actividad multifocal, de predominio
bifrontal y bitemporal alternante. Muestra alteraciones en
la marcha de talones. La RM muestra alteracion del patron
de foliacion de ambos hemisferios cerebelosos y focos
de heterotopia periventricular nodular en regiéon posterior
atrial izquierda. En ese momento muestra un Romberg
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central. Los PPEE somestésicos son normales. Sigue con
rendimiento escolar excelente y ausencia de crisis. Exoma:
NM_001447.2 (FAT2):c.7678C>T p(Arg2560Trp). El padre
resulta portador asintomatico. El paciente sigue asintomatico
con exploracion normal en este momento salvo por una sutil
palabra escandida.

Comentario: Esta variante no ha sido descrita en las
bases de datos, aunque los predictores sugieren patologia.
Se ha descrito progresion de los sintomas, que en nuestro
caso se muestra inversa, pese a las importantes anomalias
estructurales observados en la RM.

P-120

DOS NUEVAS MUTACIONES ASOCIADAS AL
SINDROME DE WEISS-KRUSZKA

Martin Costa, Ana; Lépez Lafuente, Amparo; Gonzalez
Tarancon, Ricardo; Pérez Delgado, Raquel; Garcia Jiménez,
Maria Concepcion; Gomez Sanchez, Candela.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: El sindrome de Weiss-Kruszka, causada
por mutaciones en el gen ZNF462, se asocia a rasgos
dismorficos, talla baja (déficit de GH), malformaciones
craneales, anomalias del oido o dificultades de alimentacion,
malformaciones cardiacas y alteraciones en neurodesarrollo
(globales, motor o en el habla) con rasgos TEA y
adelgazamiento de cuerpo calloso en neuroimagen.

Caso clinico: Se presentan dos casos, el primero una
lactante de 12 meses con retraso en el neurodesarrollo,
leve hipotonia, talla baja y macrocefalia relativa con fenotipo
con frente abombada, ligero epicantus y labio superior fino.
Neutropenia y trombopenia puntual. Resonancia cerebral:
quiste pineal 18x15x12 mm. ArrayCGH 60K sin CNVs
informadas. Exoma-trio: variante de novo, heterocigosis,
probablemente patogénica en gen ZNF462 c.5771G>A;p.
(Arg1924His), compatible con sindrome de Weiss-Kruszka.
Actualmente 3 afios y 7 meses, evolucion favorable de
desarrollo motor, retraso del lenguaje. El segundo caso, nifio
de 3 afos y 4 meses, presenta una clinica mas florida de
retraso psicomotor, ponderoestatural, hipotoniageneralizada,
SAHOS y fenotipo con ptosis bilateral, epicantus y animia.
Hipertrofia septo ventricular. Cursa con otitis externas de
repeticion y anemia ferropénica marcada. Resonancia
cerebral: disgenesia del cuerpo calloso. ArrayCGH 60K sin
CNVs informadas. Exoma-trio: variante de novo patogénica
en gen ZNF462 ¢.3306dup; p.(GIn1103Thrfs*10) en
heterocigosis, compatible con sindrome de Weiss-Kruszka.

Conclusiones: El sindrome de Weiss-Kruszka cursa con
una gran variabilidad clinica como se comprueba en nuestros
pacientes. Estas dos nuevas mutaciones no descritas
previamente en el gen ZNF462 y la clinica de ambos casos
contribuyen a la informacién sobre este sindrome.

P-121

SINDROME DE SMITH MAGENIS, NUEVO FENO-
TIPO

Jiménez De Domingo, Ana; Fernandez Perrone, Ana Laura;
Martin Fernandez Mayoralas, Daniel; Fernandez Jaen,
Alberto.

Hospital Quirén Madrid, Pozuelo de Alarcon.

Introduccion: El sindrome de Smith-Magenis (SMS) es
un trastorno autosémico dominante, debido a una delecion
o mutacion en el gen RAI1. Las principales caracteristicas
incluyen grados variables de discapacidad intelectual,
retraso del desarrollo, trastorno del suefo, problemas de
comportamiento, caracteristicas dismorficas, asi como
defectos cardiacos y renales.

Caso clinico: Nifia de 8 afios, en seguimiento desde
los 14 meses por retraso del desarrollo, trastorno del
suefio y dificultades de aprendizaje. Se realiza evaluacion
psicopedagogica con desarrollo cognitivo (WISC V) en rango
medio —bajo (CIT 88) con un perfil homogéneo y TDAH
inatento. Se detecta la variante ¢.2789dupC (p.Thr931fs) en
heterocigosis en el exén 3 del gen RAI1, no reportada hasta
el momento.

Niflo 6 afios, retraso global del desarrollo, con mayor
afectacion del lenguaje , TDAH combinado y trastorno del
suefio. En K-BIT CI compuesto 97. En exoma variante de
pérdida de funcion c.1048delG p.(Val350fs) en el gen RA1,
de novo y no reportada.

Nifio de 15 afios, en seguimiento desde los 3 afios por
trastorno de aprendizaje no verbal y trastorno de conducta.
En el estudio WISC IV CIT 94. Se detecta una variante de
pérdida de funcion en el gen RAI1 ¢.238C>T; p.(Arg80*), de
novo.

Conclusiones: Presentamos tres pacientes con
sindrome de Smith-Magenis debido a variantes de perdida
de funcién en el gen RARI1, con capacidad intelectual
normal.

Esta serie de casos confirma la sobreestimacion de
la discapacidad intelectual en este sindrome y debemos
de tenerlo en cuenta en pacientes con trastornos del
neurodesarrollo y capacidad cognitiva normal.

P-122

SINDROME PURA: DESCRIPCION CLIiNICA DE
UNA COHORTE

Antomil Guerrero, Beatriz'; Bolasell Girgas, Mercé?;
Armstrong Moron, Judith'; Yubero Siles, Delia'; Sans
Capdevila, Oscar Ramon'; Malaga Diéguez, Ignacio?
Campistol Plana, Jaume'; Mantinez Monseny, Antonio
Federico'; Pias Peleteiro, Leticia Diana’.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo.

Introduccion: El sindrome PURA (SP) es un trastorno
del neurodesarrollo causado por variantes en el gen PURA.

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas de
una cohorte de pacientes con SP, incluyendo revision
dismorfoldgica, molecular y de neuroimagen.

Material y métodos: Estudio descriptivo retrospectivo
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de pacientes SP a seguimiento en un hospital terciario.

Resultados: Se describen 5 pacientes (2 varones,
7-17 anos). Cuatro precisaron ingreso al nacimiento,
requiriendo 2 ventilacién mecénica no invasiva (VMNI) y
3 nutricién con sonda nasogastrica. La hipotonia neonatal
fue constante. Dos pacientes presentan epilepsia. Tres no
desarrollan lenguaje verbal, dos emiten palabras aisladas.
Todos presentan discapacidad intelectual moderada-grave.
Dos pacientes no adquieren deambulacién. Tres presentan
estereotipias frecuentes. Se describen alteraciones a nivel
de sustancia blanca en un caso. Una paciente asocia
neuropatia axonal motora-sensitiva. Dos pacientes padecen
sindrome de apnea-hipopnea del suefio y uno precisa VMNI
nocturna. Fenotipicamente se observa facies hipomimica,
fisuras palpebrales almendradas, estrabismo, mejillas
llenas, puente nasal estrecho, punta nasal ancha, paladar
alto e hiperlaxitud. Cuatro presentan talla baja. El exoma
clinico muestra variantes en heterocigosis, de novo, en
el gen PURA, tres de las cuales no habian sido descritas
previamente.

Conclusiones: Se observa una amplia variabilidad
clinica en el SP, con un inicio de sintomas en periodo
neonatal que es constante, asi como una afectacion grave
del desarrollo del lenguaje. Los pacientes con afectacion mas
grave no adquieren marcha autébnoma y asocian epilepsia,
sin observarse una correlacién fenotipo-genotipo. Presentan
algunas dismorfias comunes que pueden guiar la sospecha
diagndstica, sin constituir un fenotipo reconocible.

P-123

DEL SIGNIFICADO INCIERTO A LO PROBABLE-
MENTE PATOGENICO. A PROPOSITO DE UN CASO
DE SINDROME DE SNIJDERS BLOK-CAMPEAU
POR MUTACION EN CHD3

Adan Lanceta, Victor; Martin Ruiz, Nuria; Martinez De
Zabarte Fernandez, Jose Miguel; Alijarde Lorente, Roberto;
Escribano Garcia, Ana; Garcés Cubel, Rocio.

Hospital General Obispo Polanco, Teruel.

Introduccion: En 2018 se describié un nuevo trastorno
del neurodesarrollo en relaciéon con el gen CHD3. Fue
nombrado como Sindrome de Snijders Blok-Campeau
(OMIM # 618205). Se presenta como retraso global en el
desarrollo y/o discapacidad intelectual y retraso en el habla.
Incluye hipersociabilidad, macrocefalia, anomalias visuales,
rasgos faciales caracteristicos como frente prominente e
hipertelorismo, hipotonia y laxitud articular.

Caso clinico: Varén de 15 afios controlado desde los 7
afos por alteracion en neurodesarrollo y fenotipo dismérfico.
Periodo neonatal con sepsis vertical. Present6é sedestacion
alos 2 afios, marcha libre a los 4 afios y retraso en adquision
de comunicacion y lenguaje pero manteniendo sociabilidad
con el resto de nifios. En exploracion fisica destacaba
leve hipotonia, hipertelorismo, escaso arco ciliar, ojos
antimongdlicos, orejas de implantacién baja, braquicefalia y
paladar alto. En exoma trio, realizado a principios de 2018,
se objetiva una variante de significado incierto (VSI), en
CHD3, missense, de novo, en heterocigosis, ¢.2834A>G
p. (His945Arg). Destacaba la presencia, in silico, de 8/8
biopredictores. Posteriormente se realiza analisis reiterado
del exoma y se objetiva nueva categorizacién de la VSI

como probablemente patolégica. Teniendo en cuenta este
dado y la relacién fenotipo-genotipo se realiza diagnéstico
del paciente.

Conclusiones: El continuo avance en el conocimiento
de nuevas variantes genéticas asi como la puesta en comun
de ese conocimiento mediante bases de datos indican
que el estudio reiterado del exoma pasado un tiempo
prudencial beneficia a pacientes a quienes no se les hecho
el diagnéstico definitivo.

P-124

ENFERMEDAD POR ACUMULO DE ACIDO SIALICO
LIBRE; UNA VARIANTE NOVEDOSA

Rodriguez,Lozano, Andrea; Verdu Pérez, Alfonso; Garcia
Campos, Oscar; Calzada Garcia-Mora, Cecilia; Almendral
Doncel, Maria Raquel.

Hospital Universitario de Toledo, Toledo.

Introduccion: La enfermedad de Salla (SD) es un
trastorno neurodegenerativo por acumulo de acido sialico, de
herencia autosdmica recesiva y prevalencia <1/1.000.000.
El diagndstico se orienta por el aumento de acido sidlico libre
en orina, LCR o lisosomas, y se confirma por el estudio del
gen SLC17A5.

Presentamos un caso de SD con fenotipo grave y
mutacion novedosa.

Caso clinico: Nifio de 2 afos. Antecedentes: parto
instrumental, hipotonia y distrés respiratorio al nacimiento,
precisando reanimacion y soporte respiratorio durante
2 semanas. Neurodesarrollo: retraso global, hipotonia
generalizada, movimientos espontaneos escasos y coreo-
disténicos, movimientos oculares anormales, disfagia.
Agravamiento motor progresivo con ingresos frecuentes por
insuficiencia respiratoria. Resonancia magnética cerebral:
hipomielinizacién difusa de la sustancia blanca hemisférica.
Bioquimica: hipersialuria. Exoma (NGS): variante patogénica
en heterocigosis en gen SLC17A5 (c.291G>A). La busqueda
de segunda mutacion en c.DNA revela una duplicacion en
exones 7 y 8 (no detectada en el exoma), confirmada por
genoma (WGS), como variante no descrita previamente en
pacientes con SD.

Conclusiones: La presencia en nuestro caso del
deterioro neurolégico progresivo se debe al acumulo de
acido sialico. Dado que el manejo es sintomatico y no hay
terapias efectivas para esta enfermedad de deposito, el
consejo genético es importante, aunque el diagnéstico
genético puede ser complicado, como sucede en otras
enfermedades raras.

P-125

NUEVA MUTACION EN TRIP12 CAUSANTE
DE RETRASO GRAVE DE LENGUAJE CON
DISMORFIAS FACIALES

Urbano Martin, Mario; Bullon Gonzalez, Isabel; Segovia
Molina, Inés; Pérez Porra, Silvia; Hernandez Prieto, Alba;
Cancho Candela, Ramoén.

Hospital Universitario del Rio Hortega, Valladolid.
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Introduccion: El gen TRIP12 codifica una proteina
implicada en el proceso de ubiquitinaciéon, ya que actua
como una enzima ligasa E3 (HECT) que participa en la
union de ubiquitina a las proteinas. La presencia de cambios
patogénicos en el gen TRIP12 se asocia a trastorno del
desarrollo intelectual, autosémico dominante de tipo 49
[MIM#617752], también conocido como sindrome de Clark-
Baraitser.

Caso Clinico: Mujer de 5 afios seguida en consulta de
neurologia infantil desde los 3 afos por retraso global del
desarrollo con predominio de lenguaje (deambulacion a los
20 meses, primeras palabras a los 3 afios, comprension
adecuada sin evaluacion neuropsicologica reglada, sin
rasgos autistas) y dismorfias faciales sutiles (nariz alargada,
punta nasal ancha, fisuras palpebrales estrechas, boca
grande, labio superior fino).

Por retraso en desarrollo se inician pruebas
complementarias de manera secuencial: CGH-Array 180K
normal, electroencefalograma de suefio y resonancia
cerebral normales y posteriormente exoma clinico dirigido
a discapacidad intelectual donde se objetiva cambio en
heterocigosis probablemente patogénico de novo (estudio
de portadores negativo) en el gen TRIP12 (c.1491+1G>A),
no descrito previamente en la literatura ni en las bases de
datos consultadas.

Conclusiones: El sindrome de Clark-Baraitser (o
sindrome relacionado con TRIP12) es una rara afeccion
genética caracterizada por retraso en el desarrollo, sobre
todo del lenguaje, discapacidad intelectual leve y dificultades
de aprendizaje. También pueden estar presentes rasgos
autistas, alteracion del comportamiento y dismorfias faciales
menores. La mayoria de los casos descritos son de novo.

P-126

ENCEFALOPATIA DEL DESARROLLO SECUN-
DARIA A INVERSION DELECION DUPLICACION
DEL CROMOSOMA 9p

Garcia Vizcaino, Lucia; Hernandez Pérez De Alejo, Ana
Lilia; Nieto Barcelo, Juan José; Robles Garcia, Marta; Mula
Garcia, Jose Antonio.

Hospital Dr. Rafael Méndez, Lorca.

Introduccion: Presentamos el caso de un paciente con
encefalopatia del desarrollo secundaria a una duplicacion
invertida y delecion de la region distal del brazo corto del
cromosoma 9 (inv-dup-del, 9p24.3p24.1), una entidad
no descrita hasta la fecha en la bibliografia. Se realiza
una descripcion fenotipica, comprobando diferencias y
similitudes con delecién 9p.

Caso clinico: Lactante varon de 12 meses valorado por
retraso severo del desarrollo. No antecedentes familiares,
perinatales ni personales de interés. A la exploracion
presenta oblicuidad mandibular, raiz nasal ancha, epicantus,
estrabismo, orejas grandes, retrognatia, hernia umbilical
y clinodactilia del 5° dedo. A nivel neurolégico, hipotonia
axial severa sin sedestacion, con hipertonia de miembros,
sin signos de piramidalismo. Se realiza CGH-Array,
detectandose duplicacién invertida y delecion del 9q, de
novo. Se realiza ecografia transfontanelar y potenciales
auditivos, normales. Ecografia abdominal con nefropatia
parenquimatosa. Valorado por cardiologia detectandose
insuficiencia adrtica/mitral leve y conducto arterioso

persistente, y por oftalmologia, endotropia congénita.

Conclusion: La delecién parcial del brazo corto
del cromosoma 9 presenta un fenotipo consistente
en discapacidad intelectual, dismorfia craneofacial,
anormalidades digitales y genitourinarias. Nuestro paciente
presenta un fenotipo parcialmente solapante, con rasgos
similares (micrognatia, epicantus, cuello corto), retraso global
desarrollo con hipotonia, malformaciones cardiacas y hernia
umbilical. Sin embargo, no presenta rasgos caracteristicos
de la delecién 9p como trigonocefalia, hipertelorismo o
afectacion de genitales. Ademas, la afectaciéon neurolégica
parece mayor a la mayoria de pacientes con delecion 9p.
La descripcidon fenotipica de nuevas entidades genéticas
es necesaria para un adecuado estudio de extension y
asesoramiento genético.
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IMPORTANCIA DE REEVALUACION DE ESTUDIOS
GENETICOS: EPILEPSIA REFRACTARIA Y SIN-
DROME DE VULTO-VAN-SILFHOUT-DE VRIES

Garcia Duran, Amalia; Lorente Lopez, Aida; Ruiz Colodrero,
Sandra; Gomez Sanchez, Candela; Aparicio Del Rio, Ignacio;
Pefia Segura, Jose Luis.

Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: El sindrome de Vulto-van Silfout-de Vries
(VSVS) es un trastorno del neurodesarrollo causado por una
variante AD del gen DEAF1. Se caracteriza por presentar
discapacidad intelectual, retraso motor y del lenguaje y
autismo. Es frecuente que asocien hipotonia, anomalias de
la marcha, epilepsia refractaria y alteraciones del suefio.

Caso clinico: Nifio de 15 afios, ingresado a los 13
meses de vida por dos crisis afebriles, asociando retraso
psicomotor. En EEG focalidad epileptégena en regiones
centro-temporales, TC y RM cerebral anodinas, iniciandose
tratamiento antiepiléptico. Durante el seguimiento clinico
se objetivo trastorno del espectro autista y epilepsia, de
hasta 40 crisis diarias, refractaria a multiples tratamientos
y modificaciones en la dosificacién durante afios (Acido
valproico, Levetiracetam, Clobazam, Oxcarbazepina,
Perempanel, Brivaracetam...), asociandose dieta
cetogénica, con lo que mejord parcialmente. En 2016 se
realiz6 exoma siendo portador de variante de significado
incierto en heterocigosis en el gen TECR que con patrén de
herencia AR se asocia a retraso mental no sindrémico tipo
14 (OMIM 614020). En 2017, en exoma-trio se detecté una
variante de novo AD (DEAF1 ¢.841T>C; p.(Cys281Arg) que
no habia sido previamente registrada en la literatura hasta la
fecha, catalogandose como variante de significado incierto.
En 2023 se reevalla el exoma y la variante en DEAF1 se
clasifica como probablemente patogénica, asociandose con
patron de herencia AD al SVSV.

Conclusiones: Destacar la importancia de reevaluar
los estudios genéticos de secuenciacién masiva, cuando no
hay diagndstico etiologico de certeza, y ha transcurrido un
periodo de tiempo desde su realizacion.
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P-128

HERMANO SINDROME DE LANDAU KLEFFNER
Y HERMANA DISCAPACIDAD INTELECTUAL.
EXOMA DIRIGIDO FRENTE A ArrayCGH

Tirado Requero, Pilar'; Fernandez Garcia, Miguel Angel';
Barcia Aguilar, Cristina'; Asunce Abad, Marina'; Diaz Pernas,
Pilar?; Palomares Bralo, Maria.

"Hospital Universitario La Paz, Madrid; ?Atenciéon Primaria
CAM, Madrid.

Introduccién: La expresion fenotipica de una alteracion
genética puede ser muy variable. Es frecuente encontrar
patologias diferentes del neurodesarrollo en hermanos que
debe incitarnos a profundizar en los estudios genéticos.

Caso Clinico: Presentamos el caso de dos hermanos
valorados en el Servicio de Neurologia. El primero es varén y
consulta a los 3 afios de edad por regresion del lenguaje. Se
reailiza videoEEG de suefio que muestra un trazado de punta-
onda-continuo-en-suefio-lento (POCSL), diagnosticandose
de Sindrome-de-Landau-Kleffner. Neuroimagen, analitica
y estudio genético con exoma dirigido a encefalopatia-
epileptica (especialmente genesSLK) con resultados
normales. Se trata con corticoterapia 12 meses, LEV, VPA
y CLB con remisién del cuadro en los 3 primeros meses y
retirada de antiepilépticos completa a los 10 afios de edad.
Evolucion favorable en la actualidad con TDAH residual. Su
hermana 6 afios menor acude a consulta a los 7 afos de
edad por dificultades de aprendizaje diagnosticandose de
discapacidad-intelectual-leve y TDAH. Se realiza videoEEG
que muestra anomalias epileptiformes en regidén central
bilateral que aumenta en suefio NREM de persistencia
media. Tratamiento con VPAy LEV aproximadamente 2 afios
con normalizacion del EEG pero persistencia de dificultades
cognitivas. Estudio genético con Array-CGH que muestra
Duplicacion 4p16.3 que incluye el gen CLPX1 relacionados
con encefalopatia y retraso del desarrollo.

Conclusiéon: A pesar de que el estudio genético
recomendado en el Sindrome de Landau-Kleffner es un
exoma dirigido a Epilepsia (especificamente GRIN2A), es
recomendable realizar un estudio de ArrayCGH de forma
complementaria para descartar alteraciones cuantitativas
en material genético que puedan afectar a otros genes del
neurodesarrollo.

P-129

DIAGNOSTICO DE UNA ENFERMEDAD ULTRA-
RARA, A PROPOSITO DE UN CASO

Madruga Zaera, Angela; Prieto Matos, Pablo; Arroyo Ruiz,
Ramon; Garcia Salgado, Maria Jesus; Caballero Ramos,
Javier; Justel Rodriguez, Maria.

Hospital Universitario de Salamanca, Salamanca.

Introduccion: La discapacidad intelectual (DI) es un
motivo frecuente de consulta en neuropediatria que implica
déficits cognitivos y adaptativos de distinta gravedad. La
etiologia de la DI es muy variable, destacando las causas
genéticas.

Caso clinico: Varon de 11 afios derivado a consulta
de neuropediatria para estudio de DI. Procedente de Peru

donde recibié seguimiento, con diagndsticos de DI leve,
TDAH y pie equinovaro flexible. Ademas, diagndstico
previo por neuroimagen de atrofia de vermis cerebeloso
y cisterna magna. Sin antecedentes neurolégicos ni
consanguinidad en la familia. En la exploracion fisica
destacan microcefalia, linea de implantacion de pelo
muy baja, ojos pequefos, pabellones auriculares, nariz y
boca grandes, incisivos superiores prominentes y pectus
excavatum. Se realiza exoma filtrado por HPOs con
hallazgo de dos variantes en heterocigosis compuesta
en el gen BRF1, una probablemente patogénica y otra
patogénica. El estudio de segregacion indica que el padre
es portador de una de las variantes, sin ser posible obtener
muestra de la madre. Con todo, se concluye diagndstico de
Sindrome Cerebelofaciodental (MIM #616202), una entidad
autosodmica recesiva que cuenta hasta la fecha con unos
13 pacientes descritos, todos ellos de fenotipo clinico muy
similar al descrito.

Conclusiones: Para filiar la causa de la DI son
indispensables una anamnesis detallada y una exploracion
fisica minuciosa que orienten a las pruebas complementarias
necesarias. Los estudios genéticos de secuenciacién masiva
permiten llegar al diagnostico etiologico de la DI en cada vez
mas casos.

P-130

SINDROME HAO-FOUNTAIN. AMPLIANDO EL
FENOTIPO

Vazquez Garcia, Yoi Jesus; Molinna Anguita, Cristina;
Gamundi Rodriguez, Maria José; Martinez Montero, Milaydis
Maria; Esquirol Herrero, Cristina.

Hospital Universitario Consorcio Sanitario deTerrassa,
Terrassa- Barcelona.

El sindrome de Hao-Fountain es un trastorno del
neurodesarrollo emergente causado por variantes
patogénicas en el gen USP7 que codifica para una proteina
de la familia de las Ubiquitinin Specific Proteasa(USP) que
participa en varios mecanismos homeostaticos celulares
cruciales a través de diferentes vias de sefializacion en el
proceso de reciclaje de las proteinas, el fenotipo de HAFOUS
no se comprende suficientemente, pero existe una gran
necesidad de entender mejor el espectro de la enfermedad,
las correlaciones genotipo- fenotipo, asi como su interrelacion
con otros sindromes con los cuales comparte algunas
caracteristicas fenotipicas como lo es el Sindrome de Schaaf
Jan y el Sindrome de Prader Willi, presentamos una paciente
con un nuevo fenotipo radioldgico no descrito Hasta ahora en
la literatura, se trata de una nifia de 8 afios con discapacidad
intelectual, trastorno del espectro autista, Epilepsia y facies
dismoérfica, que se habia sometido a un microarray y a
una reacciéon en cadena de la polimerasa X fragil ( PCR) 5
afos antes del diagnostico y ambas arrojaron resultados
negativos para anomalias genéticas, ahora con el analisis
de la secuencia del exoma completo (WES TRIO), revelaron
una variante de novo patogénica del gen USP7, compatible
con el diagnéstico de sindrome de Hao-Fountain, es el primer
caso documentado con hipoplasia Ponto-Mesencéfalo-
Cerebelosa(Joubert like), ampliar el fenotipo de los pacientes
con HAFOUS permitira entender la variabilidad fenotipica
de una enfermedad minoritaria para poder comprender la
patogenia de la enfermedad y el desarrollo de futuras terapias.
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P-131

¢QUE SOSPECHAR ANTE UNA ANIRIDIA
BILATERAL? LA IMPORTANCIA DE LA
EXPLORACION FISICA EN NEUROPEDIATRIA

Robles Garcia, Marta; Hernandez Pérez De Alejo, Ana Lilia;
Garcia Vizcaino, Lucia; Nieto Barceld, Juan José; Mula
Garcia, José Antonio.

Hospital Rafael Méndez de Lorca, Lorca.

Introduccioén: El sindrome de WAGR se caracteriza por
la presencia de Aniridia acompafada de Tumor de Wilms,
anomalias Genitourinarias y Retraso intelectual. Debe
sospecharse siempre en los casos esporadicos de aniridia
bilateral en nifios >10 afios, ya que se estima que hasta el
33% de estos casos, acaban desarrollando Tumor de Wilms.
El defecto genético puede deberse a varios genes, aunque
el mas afectado en frecuencia es el PAX6, que se encuentra
en el brazo corto del cromosoma 11, region p13.

Caso clinico: Paciente de 7 afos derivada a Neurologia
Infantil por dificultad en el aprendizaje. En cuanto a
antecedentes, presenta un desarrollo psicomotor acorde
pero escaso rendimiento escolar. Es portadora de gafas
por hipermetropia, sin otro antecedente de interés. A la
exploracion fisica destaca macrocefalia, microftalmia,
aniridia bilateral, hipercrecimiento y discromia de ambos
miembros inferiores. Ante sospecha de sindrome de WAGR
se solicita estudio genético donde se

evidencia deleccion patogénica que afecta al gen ELP4
que incluye elementos reguladores del gen PAX6. En el
estudio de progenitores se ha identificado su origen de novo.

Conclusiones: La exploracion fisica detalla en la
consulta de neuropediatria sigue siendo uno de los pilares
fundamentales en la practica clinica diaria. En este caso
la aniridia fue un signo clave para orientarnos de forma
mas directa al diagnostico final dentro del amplio espectro
de sindromes con discapacidad intelectual. Ademas, se
solicitaron estudios complementarios para descartar una
posible complicacién tumoral, siendo por tanto fundamental
el diagnostico para su prondostico vital.

P-132

CANALOPATIA POR MUTACION EN GEN ATP1A2,
PRESENTACION DE DOS CASOS EN GEMELAS
MONOCIGOTICAS

Roncero Sanchez Cano, Inés'; Salva Arteaga, Myriam?;
Vazquez Goémez, Julio Alberto'; Viguera Elias, Diego?
Iglesias Rodriguez, Mario®; Navarro Abia, Virginia®.

"Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio; ?Hospital Clinico
Universitario, Valencia; *Hospital Universitario, Burgos.

Introduccion: Variantes patogénicas en el gen ATP1A2
se asocian a un amplio espectro fenotipico incluyendo
migrafia hemiplégica familiar, hemiplejia alternante del
lactante y encefalopatia epiléptica. Presentamos dos
pacientes hermanas gemelas que se diagnosticaron a través
de exoma clinico.

Caso: Se trata de dos hermanas mellizas de 5 afios
procedentes de adopcion internacional (antecedentes
familiares desconocidos). En su pais de origen habian

sido diagnosticadas de epilepsia focal tratadas ambas con
Levetiracetam tras haber presentado episodios compatibles
con crisis focales motoras y una de las hermanas un episodio
compatible con encefalopatia y hemiparesia para el que no
se encontré otra causa que las anomalias epileptiformes
en el EEG. Ambas hermanas tenian estudio de imagen
normal y EEGs con lentificaciones focales inespecificas.
Coincidiendo con un cuadro febril, una de las hermanas
presenta cuadro de encefalopatia y hemiparesia derecha.
Se realizé estudio de neuroimagen que fue normal asi
como puncion lumbar con bioquimica y microbiologia del
liquido cefalorraquideo normales. Se trasladé a hospital de
referencia mas cercano para vigilancia intensiva donde se
realiz6 monitorizacion de EEG que no mostré6 anomalias
epileptiformes si no enlentecimiento de actividad de fondo
izquierda. La pacientes se recuperd espontaneamente a
lo largo de unos dias. Ante la sospecha de canalopatia se
solicita Exoma en las dos hermanas que muestra mutacion
patogénica en gen ATP1A2.

Conclusiones: Presentamos el caso de dos gemelas
idénticas afectas de canalopatia ATP1A2. El diagndstico
genético ha ayudado a entender la presentacion de las
pacientes y a modificar el tratamiento preventivo para los
episodios.

P-133

ESPASMOS EPILEPTICOS, PUNTO DE PARTIDA
PARA UN DIAGNOSTICO SINDROMICO

Diez Perez, Ainhoa; Garcia Oguiza, Alberto; Jimenez
Echevarria, Saioa; Gendive Martin, Miriam; Maeso Mendez,
Sandra; Costa Serra, Laura.

Hospital Txagorritxu, Vitoria.

Introduccion: El sindrome de Pitt Hopkins se caracteriza
por retraso psicomotor con hipotonia y discapacidad
intelectual, ademas de episodios de hiperventilacién/apnea
y rasgos dismorficos. El 30-50% pueden asociar epilepsia.

Caso clinico: Lactante de 5 meses. Episodios de
elevacion brusca de extremidades en salvas en transicion
suefo-vigilia, compatibles con espasmos. No detencién/
regresion del desarrollo. Asintomatico entre episodios.
Exploracion: microcefalia, hipertelorismo con epicanto,
hendiduras palpebrales pequefas, labios gruesos vy
pliegue palmar unico bilateral. Criptorquidia derecha.
Buen contacto. Hipotonia cérvico-axial con sostén cefalico
inestable. Electroencefalograma: anomalias epileptiformes
temporales izquierdas, actividad de fondo normal. No se
registran episodios. RMN cerebral y estudio metabdlico
en sangre, orina y LCR, anodinos. Se solicita genética. Se
inicia Vigabatrina y Piridoxina, sin control de episodios. Se
suspende Piridoxina y asocia ACTH, sin repetir espasmos
tras primera dosis. Muestra deterioro progresivo del contacto
y apatia, alternando somnolencia e irritabilidad. Durante
la discontinuacion de ACTH, mayor hipotonia y poca
reactividad. Constantes, glucemia e iones normales. Prueba
terapéutica con hidrocortisona intravenosa por posible
insuficiencia suprarrenal, mejoria discreta. Evolutivamente,
mejora irritabilidad, contacto, tono y movilizacion de
extremidades. Recupera sonrisa social. Normaliza EEG
y se retira progresivamente la Vigabatrina. A los 8 meses
inicia volteo y a los 9,5 sedestacién con apoyo anterior. Buen
contacto. En genética se detecta variante en heterocigosis
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en el gen TCF4, asociado con Sd.Pitt Hopkins. El cambio
c.1831C>T (p.L611F), no ha sido descrito ni asociado
previamente a enfermedad.

Conclusion: Los espasmos epilépticos presentan gran
variabilidad etiolégica y los avances en genética NGS
amplian cada vez mas su abanico.

Malformaciones Congénitas del
SNC v Sindromes Neurocutaneos

P-134

SINDROME DE PORETTI-BOLTSHAUSER EN
PACIENTE CON ANTECEDENTES FAMILIARES DE
PATOLOGIA CEREBELOSA

Pareja Marin, Fatima; Beltran Garcia, Sara; Garcia
Henarejos, Maria; Avifio Llacer, Alba; Marti Enrique, Violeta;
Lépez Cruz, Joaquin.

Hospital Virgen de los Lirios, Alcoy.

Introduccion: El sindrome de Poretti-Boltshauser (SPB)
se clasifica dentro de las malformaciones congénitas del
cerebelo. Se presenta con sintomas neuro-oftalmolégicos,
destacando la ataxia cerebelosa no progresiva, el retraso
motor y la distrofia retiniana.

Caso clinico: Nifio de 3 afios derivado por alteracion
de la marcha. Como antecedentes los padres son primos
hermanos y en la familia una tia esta diagnosticada de
sindrome de Joubert y dos primos de malformacion Dandy-
Walker. Nuestro paciente nacié a término y no presenté
complicaciones perinatales. En ecografias prenatales se
detectd ventriculomegalia izquierda leve que no se objetivo
postnatalmente. En su evolucién destaca el retraso en
adquisicion de la marcha y el lenguaje y la presencia de
movimientos estereotipados en forma de balanceo de
cabeza asi como ataxia y dismetria. También presenta
alteraciones a nivel oftalmolégico como estrabismo,
miopia y distrofia retiniana. Se completé estudio con RMN
craneal en la que destacaba una hipoplasia del vermis
cerebeloso, ligero ensanchamiento del IV ventriculo y
una alteracion en la distribucion cortical de las folias del
cerebelo siendo sugestivo de SPB. Posteriormente en
exoma dirigido se confirmé la presencia de una variante
patogénica en homocigosis en el gen LAMA1 causante de
esta enfermedad.

Conclusiones: Las malformaciones del cerebelo
engloban gran variedad de alteraciones que suelen tener
una presentacion clinica similar en la infancia temprana.
En los ultimos afos gracias al avance de las técnicas de
neuroimagen y los analisis genéticos se ha logrado definir
mucho mejor el diagndstico de estas patologias como es el
caso de nuestro paciente.

P-135

MAS ALLA DE LA EVIDENCIA: INDIVIDUALIZANDO
EL MANEJO NEONATAL DEL ANEURISMA DE
VENA DE GALENO

Lucio Ceballos, Blanca'; Montiel Rey, Ana? Barredo
Valderrama, Estibaliz'; Miranda Herrero, Maria Concepcion®;
Véazquez Lépez, Maria'; De Castro Castro, Pedro’.

"Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid;
2Hospital Universitario Rey Juan Carlos, Madrid.

Introduccion: El aneurisma de la vena de Galeno
es una malformacién congénita intracraneal rara por
drenaje anémalo entre los vasos coroideos primitivos y la



XLVI Reunion Anual de la SENEP (Sociedad Espaiola de Neurologia Pediatrica)

porcion mas proximal de la vena mediana prosencefalica
de Markowski. Supone un 30% de las malformaciones
vasculares pediatricas y se diagnostica ecograficamente
en periodo neonatal o por las complicaciones principales:
insuficiencia cardiaca e hipertension intracraneal. Existen
escalas que individualizan el abordaje terapéutico segun
la repercusion multiorganica. La técnica de eleccion es la
embolizacion endovascular.

Caso clinico: Recién nacida a término que ingresa
desde paritorio por hallazgo en ecografia de semana 38 de
aneurisma de vena de Galeno de 25 mm de eje mayor y
ventriculomegalia severa. Madre de 24 afios con embarazo
espontaneo y controlado sin hallazgos en pruebas
complementarias. Valorada por Neuropediatria a los 18
dias de vida por hidrocefalia triventricular que condiciona
irritabilidad y alteraciones en la motilidad ocular, asi como
aumento de perimetro cefalico de hasta 4 cm desde el
nacimiento. Siguiendo la literatura y escalas, se desestima
en comité multidisciplinar el tratamiento endovascular y se
realiza ventriculo-cisternostomia endoscépica para aliviar la
presién sobre el acueducto de Silvio. Buena evolucién de
sintomas neuroldgicos y disminucién de perimetro cefalico y
ventricular, pendiente de embolizacién programada.

Conclusiones: La mortalidad asociada al aneurisma
de vena de Galeno sin tratamiento es superior al 90%, de
ahi la importancia de la deteccion temprana y seguimiento
holistico. Dada su baja frecuencia, sera tan relevante la
evidencia cientifica como la experiencia del clinico, que
debera incluir una exploracion neuroldgica continuada.

P-136

NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1 Y SINDROME
DE JOUBERT: CUANDO COEXISTEN DOS
PATOLOGIAS

Juberias Alzueta, Cristina; Pérez Gay, Laura; Pena Gil,
Patricia; Vazquez Lopez, Maria Esther.

Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

Introduccion: El sindrome de Joubert y la
neurofibromatosis tipo 1 son enfermedades neuroldgicas
complejas con afectacion multisistémica. En ambas
podemos encontrar imagenes caracteristicas en la
resonancia magnética como son la malformacion congénita
del tronco cerebral e hipoplasia del vermis cerebeloso y los
neurofibromas o gliomas del nervio 6ptico, respectivamente.
Ambas patologias asocian alteraciones genéticas descritas
en la literatura.

Caso clinico: Varon sin antecedentes perinatales de
interés, derivado a consultas de neuropediatria a los 5 meses
por hipotonia. Asocia retraso en los hitos del desarrollo.
En la exploraciéon presentaba 6 manchas café con leche.
Realizada resonancia magnética donde se objetiva signo
del molar, compatible con sindrome de Joubert. Realizado
estudio genético donde presenta alteracion en el gen
CPLANE1 (asociado al sindrome de Joubert) y en el gen
NF1 (asociado a neurofibromatosis tipo 1).

Conclusiones: Clasicamente, el sindrome de
Joubert se caracteriza por la triada de hipotonia, retraso
del neurodesarrollo y signo del molar. Se han descrito
varios genes relacionados con este sindrome, entre ellos
el CPLANE1. El gen NF tipo 1 es el responsable de la
neurofibromatosis tipo 1.

Debido al gran protagonismo de los estudios genéticos
en las consultas de neuropediatria, consideramos de gran
importancia la descripcion de mutaciones y su correlacion
genotipo-fenotipo

P-137

LESIONES CUTANEAS
NEUROLOGICA

CON IMPLICACION

Garcia Penalver, Cristina; Furones Garcia, Marta; Pua
Torrejon, Ruth Camila; Rojo Garrido, Maria; Robles Alcoceba,
Susana; Garcia Sanchez, Ana.

Hospital Infanta Cristina, Parla.

Introduccion: La aplasia cutis congénita (ACC) es
una rara alteracion que se caracteriza por la ausencia de
epidermis, dermis y, en ocasiones, de tejidos subyacentes.
Fue descrita por primera vez en 1767 y tiene una
incidencia estimada de 3 por cada 10.000 recién nacidos.
La localizacion mas frecuente es en el cuero cabelludo.
En un 20% de los casos se encuentra un defecto 6seo
del craneo subyacente. Puede presentarse aislada o
asociada a otras malformaciones, entre las neurolégicas
encontramos mielomeningocele, porencefalia, angiomatosis
leptomeningea, malformacion arteriovenosa craneal o
disrafia espinal, entre otras. El tratamiento varia desde
terapias conservadoras con antiséptico local al tratamiento
quirdrgico.

Caso clinico: Presentamos 2 casos clinicos.

El primero acude a consulta de neuropediatria a los
4 meses de edad por sospecha de ACC. Refiere lesion
descamativa en region occipital desde la primera semana de
vida, de 0.5 cm, con alopecia y que en ocasiones supura. Se
realiza RM craneal sin alteraciones.

El segundo caso clinico trata de un recién nacido (RN)
que presenta desde el nacimiento un defecto cutaneo
con costra amarillenta de 1 cm en vertex. Se realiza una
ecografia transfontanelar, que es normal.

Ambos pacientes reciben tratamiento con antiséptico
tépico y mantienen un desarrollo normal hasta la fecha, sin
incidencias.

Conclusiones: Ante defectos cutaneos con ausencia de
foliculos pilosos en el cuero cabelludo de un RN, debemos
plantearnos como diagnéstico diferencial una ACC, pues,
aunque es muy poco frecuente, es importante descartar
alteraciones asociadas que pueden ser graves.

P-138

(REALIZAR RESONANCIA CEREBRAL EN
PACIENTE CON NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1
ASINTOMATICO?

Ramirez Martinez, Noelia'; Gonzalez Campillo, Maria
Teresa?; Arroyo Herrera, Carolina®, Martinez Gémez, Ana
Rosa3; Torres Torres, Maria Carmen®; Feo Ortega, Sara’.

'Hospital General de Tomelloso, Tomelloso; 2Hospital

Mancha Centro, Alcazar de San Juan; *Hospital Virgen de
Altagracia, Manzanares; *Hospital Mancha Centro, Alcazar.
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Introduccién: Presentamos un caso de Neurofibro-
matosis tipo 1(NF1) al que realizamos Resonancia Cerebral
(RM) sin clinica neuroldgica ni visual especifica.

Caso clinico: Nifio de 3 afios , derivado por su pediatra
alos 17 meses de vida por manchas café con leche (MCCL),
mas de 7 al nacimiento que han ido en aumento.Es diagnos-
ticado de NF1 con confimarcién genética a los 2.5 afios.
Sin antecedentes de interés salvo cierta torpeza motora
gruesa. En la exploracién presenta MCCL diseminadas,
efélides axilares , sin mas hallazgos salvo Talla y Perimetro
Cefalico por encima del percentil 95.Revision oftalmoldgica
y cardioldgica normal. Ecografia abdominal normal.
Dentro del estudio inicial, se decide solicitar RM sin clinica
neurolodgica ni oftalmoldgica aparente, objetivandose lesion
nodular sugerente de Glioma en quiasma optico y region
hipotalamica. Es valorado por Endocrinologia objetivandose
un hipercrecimiento con elevacién de IGF-1.

Conclusiones: Pese a la falta de consenso en la
Bibliografia sobre la idoneidad de realizar RM en pacientes
con NF1 asitomaticos, decidimos realizar dicho estudio
en nuestro paciente.Ello nos ha permitido realizar un
diagnéstico precoz tanto neurologico como endocrinolégico
que nos permite realizar un mejor tratamiento y seguimiento.

Miscelanea

P-139

DEFICIT EN EL LENGUAJE COMO SINTOMA
INICIAL DE EMPIEMA SUBDURAL SECUNDARIO A
SINUSITIS

Mufioz Muioz, Maria José; Alarcéon Alacio, Juana; Babin
Loépez, Lara; Bonet Del Pozo, Daniel; Guillén Mendoza,
Noelia; Martin Boizas, Ruth.

Hospital Universitario San Rafael, Madrid.

Introduccién: ElI empiema subdural es una
complicacioén infrecuente y potencialmente mortal de la
sinusitis. La clinica suele ser inespecifica. Presentamos dos
casos con sintomas al inicio localizadores de lesion frontal,
consistentes en alteracion del lenguaje con afasia expresiva
y parafasia verbal no relacionada.

Caso clinico: Paciente 1: Mujer de 10 afios diestra
con ausencia de respuesta verbal durante una hora. Fiebre
elevada dia previo. Debuta con crisis versiva, mirada
conjugada y cabeza hacia la derecha. Cede tras midazolam
(MDZ). Hemograma con leucocitosis y desviacién izquierda.
TAC craneal revela pansinusitis y pequefio foco de hipo
densidad cortical frontal izquierdo. Se inicia antibioterapia y
aciclovir. Cultivo y PCR del LCR negativos con bioquimica
normal. Pasadas 24 horas crisis con respuesta verbal
limitada a ruidos guturales sin otra focalidad. Cede tras
MDZ asociandose levetiracetam (LEV). RM de craneo con
contraste muestra empiema frontal izquierdo con extension
interhemisférica. Craniectomia urgente con mejoria
progresiva. En cultivo se aisla S.intermedius. Paciente 2:
Varon de 6 afios diestro que presenta respuestas verbales
erroneas y conducta desinhibida. Fiebre de 24 horas.
Hemograma con leucocitosis, desviacién izquierda, PCT y
PCR muy elevadas. TAC craneal muestra pansinusitis. Se
inicia antibioterapia y aciclovir. Presenta crisis generalizada
precisando dos dosis de MDZ junto LEV. RM con contraste
con gadolinio revela pequefio empiema frontal izquierdo.
Cultivo y PCR del LCR negativos con bioquimica normal.
Hemocultivo negativo. Evolucion favorable con tratamiento
conservador.

Conclusiones: La alteracion del lenguaje puede ser el
sintoma neurolégico inicial de un empiema subdural frontal
en el hemisferio dominante.

P-140

CASO DE LESION AXONAL DIFUSA CON
EVOLUCION FAVORABLE

Fernandez Garcia, Ana; Terrroba Seara, Sandra; Fernandez-
Moran Gonzalez, Alejandra; Martinez Pérez, Maria;
Rodriguez Fernandez, Cristina; Jiménez Gonzalez, Aquilina.

Complejo Asistencial de Leén, Ledn.

Introduccion: La lesidon axonal difusa (LAD) es un
tipo de dafo cerebral que ocurre en los traumatismos
craneoencefalicos (TCE) graves.

Caso clinico: Nifia de 6 afios que ingreso en la Unidad de
Cuidados Intensivos por TCE grave tras atropello. Glasgow
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al ingreso: 4 puntos. En el TAC se observd hematoma
subdural izquierdo con fondo de ojo normal. Ante ausencia
de mejoria neuroldgica, se realizd resonancia magnética
cerebral con hallazgos compatibles con lesion axonal difusa
grado Il, con lesiones a nivel del cuerpo calloso, sustancia
blanca subcortical temporal izquierda, cortex temporal
y frontal anterior homolateral. Electroencefalograma
compatible con encefalopatia. En ese momento, con un
estado de minima conciencia, presentaba una puntuacion
en la escala Coma Recovery Scale (CRS)de 9y en la escala
Disability Rating Scale de 20 (discapacidad grave). Fue
valorada por Neurologia infantil y Rehabilitacion, realizando
diariamente estimulaciéon neurolégica. Tras tres semanas
de neurorehabilitacién, presentaba un estado completo de
conciencia e independencia para tareas, con neuroconducta
normal. La evolucién fue claramente favorable (CRS previo
al alta: 23 puntos). Continud realizando neurorehabilitacion
en centro de referencia con adecuado rendimiento escolar
salvo ligero déficit de atencion. Actualmente, sin tratamiento
médico y con secuelas cronicas de LAD en pruebas de
imagen, sin otras alteraciones.

Conclusiones: La LAD es una causa frecuente de
discapacidad grave o estado vegetativo persistente tras un
TCE, sinembargo, la mayor plasticidad cerebral infantil puede
facilitar su recuperacién neurolégica. Este caso evidencia a
favor de que una precoz y continuada neuroestimulacion es
el factor prondstico mas importante.

P-141
PCl: PRUEBAS Y CITAS INTEGRADAS

Amador Lopez, Elena; Losada Del Pozo, Rebeca; Rodrigo
Moreno, Maria; Martinez Cayuelas, Elena; Moreno Vinues,
Beatriz; Blanco Rodriguez, Miriam; Del Rio Camacho,
Genoveva; Martinez Ibeas, Maria; Romera Marin, Alvaro;
Cutillas Ruiz, Raquel.

Fundacién Jiménez Diaz, Madrid.

Introduccion: El paciente pediatrico créonico complejo se
define por tener multiples comorbilidades y por la necesidad
de reevaluaciones continuas por multiples especialidades.
Necesitan de una atencién integrada, global y una
continuidad asistencial.

Proponemos un modelo de asistencia integral consistente
en agrupar diferentes consultas de especialistas (consulta
multidisciplinar) facilitando la adhesién al seguimiento, ya
que, en ocasiones, el sistema tradicional no se ajusta a las
necesidades del paciente y su familia.

Objetivos: Principal: ofrecer atencion integral cuyo
nucleo central sea el paciente y su familia (unidad familiar)
atendiendo a sus necesidades reales y mejorando su calidad
de vida.

Secundario: favorecer adhesion de paciente y familia al
seguimiento de la enfermedad.

Material y método: Coordinacion:

Citacion periddica regular multidisciplinar en una unica
consulta.

Consulta no presencial de enfermeria continuada.

Derivacion al especialista correspondiente en caso de
necesidad.

Coordinacion multidisciplinar.

Coordinacion entre categorias profesionales.

Resultados: Con este modelo de consulta conseguimos:

Identificar problemas y anticipar complicaciones.

Identificar necesidades solucionables que afecten a la
calidad de vida del nucleo familiar consultas y gestion de los
recursos eficientes mejora de los circuitos de comunicacion
entre profesionales mejorar la adhesion de las familias al
seguimiento.

Conclusiones: A la espera de datos objetivos podemos
valorar positivamente una mejora en la calidad percibida de
las familias.

La coordinacién entre profesionales favorece el trabajo
en equipo y la comunicacién. Conocer dificultades y
problematicas asistenciales de las diferentes especialidades,
favorece la implicacién conjunta.
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¢.QUE ESCONDE ESTA LENGUA? EL DIAGNOS-
TICO DIFERENCIAL ANTE UNA PARALISIS DEL
NERVIO HIPOGLOSO

Lucio Ceballos, Blanca'; Mercedes Alvarez, Blanca'; Barredo
Valderrama, Estibaliz'; Montiel Rey, Ana?; Miranda Herrero,
Maria Concepcion'; Vazquez Lépez, Maria'.

"Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid;
2Hospital Universitario Rey Juan Carlos, Madrid.

Introduccion: El XIlI par craneal es un nervio motor
puro destinado a la movilidad de la lengua, la deglucion,
la fonacion y el habla. El trayecto y relaciones anatdmicas
de esta estructura hacen necesario que ante una lesion, se
plantee un diagnéstico diferencial que abarque etiologias
potencialmente graves para el paciente. Presentamos el
caso de un adolescente con paralisis idiopatica aislada de
nervio hipogloso izquierdo.

Caso clinico: Varén de 15 afios sin antecedentes
relevantes que acude a Urgencias por desviaciéon de la
lengua hacia la izquierda. Cuadro de una semana de
evolucion de problemas en pronunciacion y dificultad para
tragar, asi como dolor cervical bilateral de un mes. Negaba
datos de infeccion en dias previos, traumas o cirugias
locorregionales. La exploracién neuroldgica que revelaba
unicamente desviacion lingual izquierda sugerente de
paralisis de nervio hipogloso ipsilateral. La RM y angioRM
craneal urgentes objetivaron diseccion carotidea bilateral.
Ingres6 en planta de Neuropediatria, donde se realizaron
angioTC y angiografia que descartaron diseccion. El resto
de pruebas complementarias, incluyendo autoinmunidad
y serologias, resultaron negativas, con recuperacion del
paciente durante el ingreso y resolucién completa en el
seguimiento a los 3 meses.

Conclusiones: La pardlisis unilateral aislada del
hipogloso es inhabitual y supone un reto diagnéstico. Cobran
importancia la historia clinica y una exploracién neurolégica
completa, asi como pruebas complementarias que incluyan
neuroimagen. Las etiologias mas frecuentes seguin la
literatura son neoplasias, post-radioterapia, traumaticas
y vasculares. El diagndstico de paralisis idiopatica debe
realizarse tras descartar otras causas, esperandose una
recuperacion y prondstico favorables.
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EPENDIMOMA ANAPLASICO REMITIDO A
CUIDADOS PALIATIVOS (CP) AL DIAGNOSTICO.
IMPORTANCIA DE LA NEUROPEDIATRIA

Maria; Nadia; Sanchez-

Vaquero Garrido, Irazabal,

Carpintero, Rocio.
Clinica Universidad de Navarra, Pamplona.

Introduccion: CP abordan patologia severa, cronica
avanzada e irreversible, para alivio del sufrimiento (médico,
social, psicologico y espiritual). No prolongan ni acortan la
vida, buscan control sintomatico la mejor calidad de vida
de paciente-familia. Posibilidad de tratar al nifio en su
domicilio, consentimiento y colaboracion familiar, le permite
permanecer en ambiente seguro, con sus seres queridos.
Sobre el 70% de nifios en CP sufren patologias neurolégicas,
resultando de interés la participacion del Neuropediatra.

Caso: Lactante de 8 meses, estudio por retraso del
medro. Pruebas habituales normal. RM: ependimoma que
afecta tronco y canal medular. Inoperable, se remite a CP
en colaboracion con Neuropediatra, que antes contacta con
familia explicando funciéon de CP y su permanencia como
apoyo médico y emocional. Al inicio uso esporadico de
analgesia 1°¢escaldn. A los 2 meses irritabilidad, pautamos
Dexametasona oral con buena respuesta por meses.
Progresion con irritabilidad, hipotonia global-debilidad vy
vomitos. Mas tarde negativa a ingesta. Con consentimiento
familiar, se inicia tratamiento sc con Dexametasona,
Morfina 1,5 mg/ 8 h mas rescates y MDZ 1,5 mg antes
suefio nocturno vy si irritabilidad o crisis. Ingesta si posible
deglucidn. Tras 4 dias tranquila (arreactiva) con minimo uso
de extras, exitus letalis. Apoyo junto CP a padres, asumen
serenos. Buen soporte social-familiar. Realizamos llamada
de soporte emocional. Atendidos en unidad del duelo de
forma preventiva.

Conclusion: Participacion de Neuropediatra en CP es
importante; en casos cronicos conocidos manteniendo con-
tacto médico-paciente/familia. En derivaciones inmediatas,
evitando sensacion de desamparo y abandono; sentimiento
frecuente en estas familias.

P-144

ABSCESO CERVICAL QUE CURSA COMO
PARALISIS BRAQUIAL NEONATAL

Ruiz-Ocafa De Las Cuevas, Guillermo Fernando; Arias
Vivas, Eva; Villanueva Guerra, Alessandra Georgina;
Hernandez Hernandez, Alejandro; De Santos Moreno, Maria
Teresa; Garcia Ron, Adrian.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Introduccion: Los abscesos retrofaringeos son una
entidad extremadamente rara en la época neonatal, con
clinica variada e inespecifica. Presentamos un caso que
asocia exploracion de paralisis braquial bilateral.

Caso Clinico: Neonato de 15 dias de vida sin
antecedentes previos, que consulta en hospital de origen por
fiebre sin foco de 38.5°C. Presenta leucocitosis con aumento
de reactantes, LCR sin alteraciones. Se inicia antibioterapia
empirica e ingreso. Hemocultivo positivo para S. aureus. En

las siguientes 48 horas se aprecia disminucién marcada la
movilidad de los miembros superiores y ausencia de reflejos
osteotendinosos y sin alteraciones en miembros inferiores.
Ecografia transfontanelar sin alteraciones y ecografia cervical
que impresiona de absceso retrofaringeo y se traslada a
nuestro centro. Se realiza TC cervical, donde se confirma
absceso y se objetiva subluxaciéon posterior de cuerpo de
C4 sobre C5, con cierto compromiso de canal raquideo.
Se drena absceso endoscopicamente y se decide actitud
expectante ante la subluxacion. Se continda antibioterapia y
se asocia dexametasona 0.5 mg/kg/dia para reducir edema
medular. Mejoria de la movilidad de ambos brazos en los
siguientes dias con reflejos osteotendinosos exaltados en
miembros superiores. EMG a los 7 dias sin alteraciones. En
sucesivos controles, se recupera la funcionalidad completa.

Conclusiones: Una exploraciéon neuroldgica minuciosa
es importante en todo cuadro con sospecha de patologia
medular aguda para instaurar un tratamiento precoz y evitar
secuelas.
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OBESIDAD DE RAPIDA PROGRESION CON
RETRASO DEL NEURODESARROLLO Y
DISFUNCION HIPOTALAMICA

Iglesias Rodriguez, Mario'; Salva Arteaga, Myriam?; Navarro
Abia, Virginia'; Roncero Sanchez-Cano, Inés? Portugal
Rodriguez, Raquel’; Gil Calderén, Francisco Javier'.

"Hospital Universitario, Burgos; ?Hospital San Pedro de la
Rioja, Logrofio.

Introduccion: El sindrome de obesidad de inicio subito
con disfuncién hipotalamica, hipoventilacion, desregulacion
autonémica y tumor neuroendocrino es una enfermedad
rara y compleja, con menos de 200 casos descritos. Existen
formas sin tumor (ROHHAD) y con tumor (ROHHADNET).

Caso clinico: Nifia de 3 afios que ingresa por un cuadro
de alteracion conductual con agresividad. Presentaba
anisocoria con midriasis derecha y estrabismo, rasgos
toscos con linea baja de implantacion del cabello y
obesidad, de curso rapido en el ultimo afo. Asociaba
regresion del lenguaje desde el inicio de la ganancia
ponderal, presentando actualmente un retraso global del
desarrollo, asi como deterioro conductual progresivo. Las
pruebas complementarias realizadas, incluyendo estudio
metabolico en sangre, orina y liquido cefalorraquideo,
pruebas microbioldgicas, TC y electroencefalograma, fueron
normales, salvo por una hipernatremia leve. Presentaba
desregulacion térmica, con temperaturas espontaneamente
inferiores a 35°C. El conjunto de hallazgos hizo sospechar
un ROHHAD. Se realizé una resonancia magnética cerebral
y toracoabdominal para descartar neoplasias asociadas,
con el hallazgo de una tumoracion mediastinica posterior,
intervenida con éxito, con diagndstico de ganglioneuroma.

Conclusiones: EI ROHHADNET es un sindrome
infrecuente y de mal prondstico con una historia clinica
caracteristica. La asociacion de una obesidad de curso
rapido, tras la que empiezan alteraciones del neurodesarrollo,
autonémicas y conductuales debe hacernos pensar en
este sindrome. La realizacion de pruebas de imagen es
fundamental para descartar la presencia de tumores. Estos
pacientes requieren un seguimiento multidisciplinar estrecho
dadala variedad y complejidad de las condiciones asociadas.
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MENINGITIS POR VARICELA ZOSTER EN
PACIENTE INMUNOCOMPETENTE. UNA PATOLO-
GiA CADA VEZ MAS FRECUENTE

Ortiz Madinaveitia, Saturnino; Santa Barbara Petrefas,
Sandra Maria; Serrano Madrid, Maria Luisa; Pefa Busto,
Ana; Penalver Penedo, Rafael.

Hospital Universitario Santa Barbara, Soria.

Introduccién: El virus varicela-zoster, después de
la varicela, queda latente en los ganglios sensitivos
craneales y raquideos, en este contexto, las complicaciones
neurolégicas son poco frecuentes en inmunocompetentes.
A continuacion se presenta el caso de 2 nifios atendidos en
nuestro centro en los ulitmos 6 meses que presentan una
meningitis por VVZ.

Caso 1: Varon de 12 afios que consulta por cefalea
de 4 dias de evolucion asociado a fiebre de 38° y marcha
inestable, entre los antecedentes destaca que paso la
Varicela a los 18 meses de vida. En la exploracion se
aprecia rigidez de nuca con Romberg positivo. La puncion
lumbar fue compatible con una meningitis viral, con PCR
en LCR positiva para VVZ. La RM cerebral no mostro
alteraciones. Se pauto tratamiento con aciclovir iv durante
14 dias con buena evoluciéon. Caso 2: Varon de 13 afos
que consulta por cefalea incapacitante con sono-fotofobia y
vomitos, en la exploracion llama la atencion rigidez de nuca
y lesiones en regién toracia que recorren una metamera,
compatible con un herpes zoster. Refieren el antecendente
de varicela pasada a los 2 afos de edad. La puncion lumbar
muestra una pleocitosis de predomino mononuclear y PCR
positiva para VVZ. La RM cerebral fue normal. Se completo
tratamiento con aciclovir iv con buena evolucion.

Conclusiones: Gracias a la PCR, es cada vez mas
comun el diagndstico de esta entidad en pacientes
inmunocompetentes. No obstante son necesarios mas
estudios para determinar la duracidn del tratamiento con
aciclovir endovenoso para evitar secuelas neuroldgicas.
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HEMIMEGALENCEFALIA ASOCIADA A SINDROME
DE HORNER CONGENITO Y DESARROLLO
PSICOMOTOR NORMAL

Tamargo Cuervo, AIejandraH Blanco Lago, Raquel?; Vazquez
Villa, Juan Manuel?; Alvarez Merino, Maria?; Malaga Diéguez,
Ignacio?.

"Hospital del Oriente de Asturias Francisco Grande Covian,
Parres; 2Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo.

Introduccion: Las malformaciones del desarrollo
cortical (MDC) son alteraciones caracterizadas por la
disrupcién en la via de formacién de la corteza cerebral. La
hemimegalencefalia es un trastorno poco prevalente, que
en la mayoria de los casos asocia graves complicaciones
neuroldgicas. Presentamos un caso de hemimegalencefalia
con desarrollo psicomotor normal.

Caso Clinico: Paciente de 8 meses de edad que ingresa
por anisocoria de inicio agudo sin otra clinica asociada. Como
antecedente personal destaca la sospecha de sindrome de
bridas amniodticas faciales. Durante su estancia se realiza

RM craneo-medular que muestra una importante asimetria
entre ambos hemisferios, sugestivos de hemimegalencefalia.
El Video EEG no muestra alteraciones. Se diagnostica
Sindrome de Horner congénito izquierdo asociado a
hemimegalencefalia. Durante el seguimiento presenta un
desarrollo acorde a su edad. No ha presentado crisis ni otra
sintomatologia neurologica. En el momento actual (2 afios y
medio) esta pendiente de resultados de estudios genéticos
avanzados (WES).

Comentarios: Las MCD son infrecuentes, con evolucion
erratil segun el tipo, extensién y las vias genéticas
implicadas. Dentro de ellas, la hemimegalencefalia es una
alteracion congénita de muy baja prevalencia y con un curso
generalmente grave. Suele debutar con cuadros convulsivos
de dificil control, hemiplejia y retraso severo del desarrollo,
aunqgue su expresion es variable, habiéndose descrito casos
puntuales de pacientes con estado neuroldgico normal. La
asociacion de hemimegalencefalia y sindrome de Horner
no ha sido descrita hasta la fecha, por lo que el cuadro
malformativo SNC con desarrollo normal es triplemente
excepcional.
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ENCEFALITIS COMO COMPLICACION EXTRAPUL-
MONAR DE MYCOPLASMA PNEUMONIAE

Gomez Pérez, Sara; Sanchez De Puerta Laguna, Carmen;
Jiménez Martin, Idoia.

Hospital de Riotinto, Huelva.

Introduccion: Mycoplasma pneumoniae (Mp) produce
complicaciones extrapulmonares hasta en un 25% de los
infectados, siendo las complicaciones neuroldgicas las mas
frecuentes.

Caso clinico: Nifio de 11 afos, sin antecedentes de
interés, que acude a Urgencias por fiebre de 48 horas mal
controlada y astenia progresiva.

A la exploracion se objetivan subcrepitantes en base
derecha, realizandose analitica de sangre anodina y
radiografia de tdérax que muestra infiltrado intersticial
bilateral sin consolidaciones. Se ingresa con diagnostico de
neumonia atipica, iniciandose Azitromicina oral.

Durante las siguientes 36 horas desaparece la fiebre e
inicia empeoramiento neurolégico con letargia y apertura
ocular a ordenes verbales, no espontanea. Ausencia de
focalidad en exploracion neuroldgica y Glasgow 14.

Ante la sospecha de encefalitis se solicita TAC craneal
urgente que es normal y se realiza puncion lumbar con
pleocitosis a expensas de mononucleares, siendo la
PCR para virus y bacterias negativa. Se cursa serologia
en sangre, siendo positiva IgM frente a Mp, y se realiza
electroencefalograma en vigilia con actividad de fonda lenta.

Conclusiones:

« El diagnéstico etioldgico en la encefalitis por Mp es
complejo, siendo necesario recurrir a la serologia y
la PCR.

+ La mayoria de casos en pediatria se diagnostican
por la presencia de IgM anti-Mp en suero.

* La PCR en LCR es negativa en la mayoria de
casos, lo que deja al mecanismo autoinmune como
respuesta plausible, habiéndose postulado que los
antigenos de Mp actuarian como analogos de los

componentes de la mielina.
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Neuromuscular / Sistema
Nervioso Periférico
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SINDROME MIASTENICO CONGENITO POR
VAMP1: CARACTERIZACION CLINICA Y
DESCRIPCION DE RESPUESTA TERAPEUTICA A
3,4-DIAMINOPIRIDINA

Natera De Benito, Daniel'; Ortez, Carlos'; Afonso Ribeiro,
Joana?; Martin Fernandez-Mayoralas, Daniel®; Carrera
Garcia, Laura'; Exposito Escudero, Jessica'; Llochmuller,
Hanns*; Selcen, Duygu?®; Nascimento, Andrés’.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
2Hospital Universitario de Coimbra, Esplugues de Llobregat;
SHospital Quirén Madrid, Pozuelo de Alarcén; “Children
Hospital of Eastern Ontario, Esplugues de Llobregat; *Mayo
Clinic, Minnesota, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: Los sindromes miasténicos congénitos
(SMC) son un grupo de enfermedades genéticas tratables.
El gen VAMP1, responsable de codificar la proteina de
la membrana asociada a vesiculas 1 (VAMP1), ha sido
recientemente asociado con SMC.

Objetivo: Caracterizar con mayor precision el fenotipo
asociado al SMC por VAMP1.

Métodos: Se describen 5 nuevos pacientes, seguidos en
centros de 4 paises diferentes.

Resultados: Los pacientes con SMC por VAMP1
mostraron un debut precoz de la sintomatologia,
presentando los primeros sintomas prenatalmente o
durante el periodo neonatal, en forma de una grave
afectacion respiratoria y dificultades para la alimentacion.
La debilidad generalizada al nacer fue una caracteristica
comun para todos los pacientes, y ninguno de los pacientes
descritos hasta el momento ha sido capaz de caminar de
forma independiente. Es llamativo que todos los pacientes
presentaron escoliosis. El curso clinico fue estable, sin
las tipicas exacerbaciones que se observan en otros tipos
de SMC. La respuesta a piridostigmina y salbutamol fue
solo parcial, pero afiadir 3,4-diaminopiridina (3,4-DAP) dio
lugar a una mejoria sustancial. Ademas, es destacable que
hemos identificado que existe una variante fundadora de
VAMP1 (NM_014231.5): ¢.340delA; p.lle114SerfsTer72 en
la Peninsula Ibérica y en América Latina.

Conclusiones: Nuestro trabajo muestra que el SMC por
VAMP1 tiene un debut precoz, artrogriposis, debilidad facial
y generalizada, afectacion respiratoria y dificultades para la
alimentacion. La buena respuesta observada a la 3,4-DAP
la sitia como una nueva opcién terapéutica para este tipo
de SMC.
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DEFICIENCIA DE LAMA2 (MDC1A/LGMDR23):
DESCRIPCION DE ESPECTRO FENOTIPICO

Rios Calderén, Amos Isai; Exposito, Jesica; Natera, Daniel;
Flores, Gissele; Carrera, Laura; Estevez, Berta; Jou, Cristina;
Yubero, Delia; Nascimento, Andres; Ortez, Carlos.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: La distrofia muscular MDC1A/LGMDR23,
es causada por mutaciones bialélicas en el gen LAMAZ2 que
codifica la subunidad laminina-a2 de la proteina extracelular
heterotrimérica laminina-a2B1y1. Se considera la forma
mas comun de distrofia muscular congénita en los paises
europeos. El espectro clinico varia desde una distrofia
muscular congénita grave de inicio temprano (deficiencia
completa de merosina), hasta una distrofia muscular de
cinturas leve/moderada de inicio en la infancia (deficiencia
parcial de merosina). La diferencia fenotipica se relaciona
con la ausencia total o parcial de laminina-a2.

Objetivo: Describir la variabilidad fenotipica de pacientes
con mutaciones en LAMAZ2.

Materiales y métodos: Revisidon retrospectiva de
historias clinicas, anatomia patoldgica, resonancia magnética
cerebral, electromiografia, y genética de pacientes con
mutaciones en LAMA2.

Resultados: Se describen tres pacientes: 1, Paciente
masculino: 3 afos, hipotonia al nacimiento, hiperCkemia,
retracciones de extremidades, disfagia, gastrostomia, VNI
nocturna, biopsia muscular ausencia de merosina. Estado
funcional actual: elevacion de extremidades superiores
y sedestacion. 2, Paciente masculino: 2 afos, hipotonia,
hiperckemia, retracciones de extremidades, biopsia muscular
con déficit parcial de merosina, sedestacion estable con
bipedestacion. 3,paciente masculino: 12 afios, hiperckemia,
biopsia muscular con déficit parcial de merosina, marcha,
sube y baja escaleras. Todos los pacientes presentan
alteracion de sustancia blanca en RM cerebral

Conclusiones: El espectro clinico es amplio, desde
sindromes hipotonicos graves neonatales hasta leve
debilidad de cinturas, lo anterior relacionado con el grado
de expresion protéico. Dado que la merosina se expresa en
SNC/SNP, pueden presentar lesiones de sustancia blanca
y neuropatia desmielinizante. Actualmente el manejo es
sintomatico.

P-151

SINDROME DE TRIPLE A: SINDROME MULTI-
SISTEMICO INFRECUENTE CON AFECTACION
NEUROMUSCULAR CARACTERISTICA

Brincau Garcia, Francisco Javier'; Garcia Fernandez,
Laura'; Montiel Rey, Ana? Carrascon Gonzalez-Pinto,
Lucia?; Uzquiano Garcia, Rocio?; Vazquez Lopez, Maria?.

"Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid;
2Hospital Gregorio Mararnén, Madrid.

Introduccién: El sindrome de Triple A o sindrome
de Aligrove es un sindrome genético de herencia
autosémico recesivo causado por la mutacién del gen
AAAS caracterizado por acalasia, alacrimia e insuficiencia
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suprarrenal. A nivel neurolégico se han descrito casos de
afectacion neuromuscular asociada.

Caso clinico: Paciente de 5 afios, segundo hijo de
padres consanguineos sin antecedentes perinatales de
interés. Presenta desde el nacimiento ausencia de lagrima
con posterior desarrollo psicomotor lento y debilidad motora
distal y proximal progresiva desde los 3 afios con reflejos
conservados y CPK maxima de 223 U/L. Asocia disfagia
desde los 2 afios con estudio endoscépico y transito
normal. Estudio analitico general, metabdlico y estudio
de neuroimagen normal con perfil genético de miopatias
negativo. Ingresa a los 4 afios por estatus convulsivo febril
en el que asocia hipoglucemia grave. Exploracion fisica
a los 5 afios con atrofia muscular distal marcada a nivel
tenar con fuerza distal de los miembros global disminuida y
proximal de los miembros inferiores. Cuadro clinico y estudio
neurofisiolégico compatible con miopatia y polineuropatia
sensitivo-motora con componente axonal y desmielinizante.
El exoma clinico confirma variable patogénica en gen AAAS:
¢c1331+G>A, p en homocigosis compatible con sindrome
de Triple A. Actualmente estudio manométrico compatible
con acalasia y confirmada insuficiencia suprarrenal
primaria. En tratamiento con levetiracetam, hidrocortisona
y rehabilitacion con mejoria clinica. En seguimiento en
consulta multidisciplinar de neuromuscular.

Conclusion: Un sindrome polineuropatico con debilidad
en un paciente con alacrimia, disfagia y sospecha de
adrenoinsuficiencia debe hacernos sospechar el sindrome
de Aligrave.

P-152

BOTULISMO DEL LACTANTE POR INGESTA DE
MIEL DE EUCALIPTO: DESCRIPCION CLINICA

Vazquez Villa, Juan Manuel; Hedrera Fernandez, Antonio;
Blanco Lago, Raquel; Mufioz Lumbreras, Myriam; Concha
Torre, Andrés; Malaga Diéguez, Ignacio.

Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo.

Introduccion: La ingesta de esporas de Clostridium
botulinum presentes en la miel puede provocar botulismo
intestinal en lactantes por liberacidn de toxinas que bloquean
la neurotransmisién colinérgica en la unién neuromuscular,
ocasionando pardlisis flacida aguda craneocaudal,
oftalmoplejia, insuficiencia respiratoria y disfagia.

Caso clinico: Presentamos a un lactante de 3 meses con
letargia, rechazo de alimentacion, succién débil y progresiva
debilidad, con episodios de apnea y disminucion del nivel
de conciencia, llegando a precisar RCP en uno de ellos y
ventilacién mecanica por insuficiencia respiratoria. Desarrollo
en horas una rapida paralisis flacida aguda arrefléxica de
progresion craneocaudal, ptosis, oftalmoplejia, disfagia y
estrefimiento, atribuidos a la ingesta de miel de eucalipto,
una vez descartados hallazgos confusores transitorios
oftalmoldgicos  (hemorragias  retininianas  bilaterales)
y radiolégicos (aumento del espacio epidural dorsal),
atribuidos a las maniobras de RCP y a la hipotension licuoral
postpuncion, respectivamente. El estudio de conduccion
nerviosa reveld una polineuropatia sensitivo-motora axonal.
El bioensayo fue sugestivo de botulismo, con cultivo y PCR
negativas 8 dias tras el debut. La administracién de antitoxina
botulinica heptavalente condujo a una mejoria progresiva
en semanas, con incremento de movilidad voluntaria,

permitiendo extubacion a los 20 dias del tratamiento y
alimentacién oral a los 40 dias. El estudio de conduccion
nerviosa se normalizé a los 6 meses del debut, con mejoria
clinica y reflejos osteotendinosos presentes.

Conclusiones: La detecciéon temprana del botulismo
del lactante y el tratamiento precoz con antitoxina botulinica
son cruciales para prevenir la progresion de la enfermedad,
durante la que son precisas terapias intensivas.

P-153

SINDROME DE STEINERT CONGENITO: REVISION
RETROSPECTIVA DE LAS CARACTERISTICAS
FENOTIPICAS Y EVOLUCION

Baeza Guijosa, Marina; Gabaldén Albero, Alba; Abalo Lépez,
Isabel; Galley Martin, Carmela Paula; Hernandez Muela,
Sara.

Hospital Universitario La Fe, Valencia.

Introduccion: La distrofia miotdnica congénita tipo
1 (DMC1) es un trastorno neuromuscular causado por
expansion de trinucleétidos CTG en el gen DMPK, se hereda
de forma autosémica dominante. La incidencia es baja pero
la mortalidad es de hasta el 40% y de alta morbilidad en los
supervivientes.

Objetivos: Analizar las caracteristicas clinicas vy
evolutivas prenatales y postnatales de los pacientes
diagnosticados de DMC1 en un hospital terciario.

Material y métodos: Recién nacidos diagnosticados de
DMC1 en 2023. Revision de historias clinicas, obtencion de
datos fenotipicos y genotipicos prenatales y postnatales, la
historia pregestacional y gestacional.

Resultados: Se incluyeron tres casos, todos fueron
mujeres fruto de fecundacion in vitro y heredaron la
mutacion por via materna. Durante la gestacion presentaron
polihidramnios y dos de ellos disminucion de movimientos
fetales. Los tres fueron pretérmino. Al nacimiento presentaron
APGAR bajos con necesidad de reanimacion, intubacion
e ingreso en cuidados intensivos. Como caracteristicas
clinicas: rasgos dismorficos comunes como orejas de
implantacion baja (2/3) y aracnodactilia (3/3). Hipotonia axial,
escasos movimientos espontaneos e hipoplasia pulmonar.
La evolucion fue desfavorable, falleciendo todos los casos
en periodo neonatal.

Conclusiones: La incidencia anual reportada fue 3/
4000 recién nacidos vivos, mayor que la encontrada en la
literatura, posiblemente influido por la reproduccién asistida.
Entre los datos que oriental diagnéstico se encuentra el
polihidramnios y la disminucion de movimientos fetales,
las alteraciones dismorfolégicas mas frecuentes fueron
la aracnodactilia y las orejas de implantacion baja. La
mortalidad de nuestra serie fue del 100%.
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P-154

SOSPECHA DE ENFERMEDAD DE HIRSCHSPRUNG
COMO DEBUT DE BOTULISMO INFANTIL

Camacho Salas, Ana; Nunez Enamorado, Noemi; Pombrol
Cruz, Esmeralda; Cabezali Barbancho, Daniel; Alcala Torres,
Juan; Fernandez Cooke, Elisa.

Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid.

Introduccion: El estrefiimiento (ileo o pseudo-
obstrucciéon) es una manifestacion inicial del botulismo
infantil, pero necesita otros signos para sospecharlo.

Caso clinico: Varon de 6 meses que ingresa por
disminucion de la diuresis y pico febril. Presenta mal estado
general con escasa movilidad, aparente somnolencia y mala
fijacion visual. EI abdomen es timpanico y doloroso. La
analitica, hemocultivo y téxicos en orina son normales y una
ecografia abdominal descarta una invaginacion intestinal.
En horas su situacién empeora estando menos reactivo con
llanto débil. Las pupilas son midriaticas, pero habian sido
dilatadas farmacolégicamente horas antes para visualizar
el fondo de ojo. Ante la sospecha de infecciéon de sistema
nervioso central se hace puncién lumbar, RM craneal, EEG
y un amplio estudio microbioldgico sin hallar alteraciones.
La distensién abdominal aumenta y el TAC toraco-abdominal
muestra gran dilatacion del colon transverso. Se sospecha
enfermedad de Hirschsprung trasladandose a la UCI de
nuestro centro. Llega con hipotonia y debilidad, hiponimia
facial, problemas para la succion-deglucion y ptosis palpebral
bilateral. Las pupilas persisten midriaticas tras 3 dias, lo que
orienta a botulismo infantil y se inicia antitoxina antitoxina
botulinica heptavalente iv. EI EMG con estimulacion
repetitiva a 50Hz muestra una facilitacion compatible con
trastorno presinaptico de placa motora. El diagndstico se
confirma con la deteccidn en heces de la neurotoxina B y es
dado de alta a las 2 semanas con evolucion muy favorable.

Conclusiones: El botulismo infantil se debe incluir en
el diagnéstico diferencial de lactantes con estrefiimiento e
hipotonia. La exploracién pupilar es imprescindible.

P-155

UNA MUTACION EN EL GEN TRPV4 ES CAUSANTE
DE DIVERSOS FENOTIPOS EN UNA FAMILIA

Mufioz Cabeza, Maria; Lopez Lobato, Mercedes; Pareja
Bosch, Ana Maria; Gonzalez Meneses, Antonio.

Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.

Introduccion. La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
2C (CMT2C), la atrofia muscular espinal escapuloperoneal
(SPSMA) y diversas displasias esqueléticas, son fenotipos
clinicos diferentes de la mutacion TRPV4.

Caso Clinico. Describimos una familia espafiola que
presenta la misma mutacion c.694C>T (p.Arg232Cys,
rs387906904) en heterocigosis, pero con diferentes
manifestaciones clinicas. Mujer de 10 afios que presenta
un fenotipo mixto entre SPSMA y CMT2C, con pie equino
varo izquierdo congénito, retraccion de tendén de Aquiles
y de dedos de los pies bilateral, atrofia muscular distal,
reflejos osteotendinosos abolidos en miembros inferiores,
dificultades para la marcha, hiperlordosis lumbar y escapula

alada. Su hermana 3 afios mayor, muestra un fenotipo de
displasia esquelética, con clinodactilia de 5° dedo de ambas
manos, acortamiento del 3° al 5° metatarsianos de forma
bilateral y escoliosis dorsolumbar. El padre, portador de
la misma mutacion y diagnosticado a través de sus hijas,
presenta un fenotipo mas leve, con escoliosis dorsolumbar y
astenia generalizada, sin otros sintomas.

Conclusiones: Nuestro caso muestra que, las
neuropatias relacionadas con mutaciones en TRPV4,
presentan fenotipos dinamicos y complejos, incluso
dentro de una misma familia. Como se apunta en otras
publicaciones, reforzamos el concepto de que el fenotipo de
la descendencia puede ser mas grave.

P-156

ALTERACION EN LOS MOVIMIENTOS OCULARES:
UN CASO DE MIASTENIA GRAVIS JUVENIL

Fernandez Lozano, Gema; Garcia Tena, Jesus; Alvarez
Martin, Marta.

Hospital General, Castellén de la Plana.

Introduccion: La miastenia gravis juvenil (MGJ) es una
enfermedad autoinmune de la transmisién neuromuscular.
Su incidencia se estima entre 1,7-30 casos por milléon de
habitantes/afio. La edad de inicio es muy variable. Dos
formas principales de presentacion: manifestaciones
oculares o debilidad generalizada. El tratamiento de eleccion
son los inhibidores de la acetilcolinesterasa, aunque existen
nuevas estrategias terapéuticas.

Caso clinico: Nifia de 8 afos, sin antecedentes de
interés que consulta por estrabismo divergente derecho
intermitente de 24h de evolucién. Exploraciéon neurolégica
y oftalmoldgica con los siguientes hallazgos: Oftalmoplegia
internuclear de predominio izquierdo, ptosis palpebral,
fascies hipomimica, fatigabilidad en musculatura ocular
y clinica cambiante a lo largo del dia y de los dias. Dada
la sospecha clinica de MGJ se solicita analitica sanguinea
con autoinmunidad: anticuerpos antireceptor de acetilcolina
positivos. Se realiza test del hielo y prueba de neostigmina
también positivas y estudio neurofisiolégico que incluye EMG
monofibra (Jitter) sugestivo de alteracién de la transmision
neuromuscular. Pruebas de imagen y estudio de LCR dentro
de la normalidad. Se diagnostico a la paciente de MGJ y se
inicié tratamiento con piridostigmina con dosis maxima de
60 mg cada 6h, sin adecuado control de los sintomas por lo
que se afiadio prednisolona hasta 0.67 mg/kg/d con remision
completa de la clinica.

Conclusion: La MGJ es una enfermedad infrecuente, a
tener en cuenta en procesos neuromusculares. La evolucion
varia en cada paciente, por tanto el manejo terapeutico
debe ser individualizado. Es importante conocer nuevas
estrategias farmacoldgicas que permitan mejorar el manejo
de estos pacientes.
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P-157

DOS HERMANOS AFECTOS DE POLINEUROPATIA
SENSITIVA Y MIOPATIA POR DEFICIENCIA
COMBINADA DE LA FOSFORILZACION OXIDATIVA
TIPO 49

Aparicio Del Rio, Ignacio; Monge Galindo, Lorena; Moya
Lopez, Sara; Ruiz Colodrero, Alejandra; Lorente Lopez,
Aida; Lépez Pisén, Javier.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccién: La deficiencia combinada de la
fosforilacion oxidativa tipo 49 es una enfermedad
extremadamente rara, sélo descrito un caso en la literatura
cientifica hasta el momento.

Casos clinicos: Nifio de 7 afios que consulta por
torpeza motriz, dificultades en coordinaciéon y equilibrio
y fatigabilidad. Segundo hijo de padres sanos no
consanguineos de origen rumano. Desarrollo psicomotor
normal salvo algunas dificultades en la psicomotricidad
gruesa. A la exploracién, nistagmus horizontal con la
mirada lateral y vertical con la mirada hacia arriba, reflejos
rotulianos y aquileos exaltados y dificultades en tandem y
pata coja. Presenta hiperckemia 756-1165U/L, mioglobina
354ng/mly amonio 103 micromol/L. Polineuropatia sensitiva
de caracteristicas axonales, de predominio en miembros
inferiores, con ausencia de potenciales sensitivos y ENG
motor y EMG normales. RM cerebral, fondo de ojo y
cardiologia normales. Genética ataxia Friedrich negativa.
Exoma trios: Mutacién en homocigosis en el gen MIEF2.
Padre y madre heterocigotos. La Hermana de 22 afios
habia presentado epilepsia de inicio de los 9 afios con
RM y EEG normales, sin crisis ni tratamiento desde los
11 afos. Posteriormente, habia desarrollado dificultades
en el equilibrio y fatigabilidad. A la exploracién nistagmo
horizontal en mirada extrema, Dificultad para marcha de
talones y tdndem e incapacidad para pata coja y Gowers
positivo. CK 733U/L. EMG y ENG motor normal y ausencia
de respuesta sensitivas. A partir de los hallazgos en su
hermano, se solicita estudio genético que demuestra misma
alteracion.

Conclusiones: Importancia de los avances genéticos
para el diagndstico etiolégico y tipificacion de nuevas
enfermedades.

P-158

MIOPATIA CENTRONUCLEAR ASOCIADA A DNM2
DE PRESENTACION NEONATAL

Gonzalez Barrios, Desiré'; Martin Viota, Lucia'; Ortez
Gonzalez, Carlos Ignacio?; Reyes Millan, Beatriz'.

"Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria, Santa
Cruz de Tenerife; ?Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de
Llobregat.

Introduccion: Las mutaciones en dinamina-2 se
asocian a miopatia centronuclear, ptosis, oftalmoparesia
y debilidad facial con rasgos dismérficos. La enfermedad
debuta tipicamente en la adolescencia, aunque se han
descrito presentaciones mas tempranas. Caso clinico:
Paciente varén de 5 afos en seguimiento en la consulta

de Neuropediatria por hipotonia presente desde la etapa
neonatal, paresia de las cuerdas vocales, microcefalia
adquirida y retraso psicomotor. En su evolucion se evidencia
debilidad de cinturas y retraso cognitivo. A la exploracion
fisica destaca facies hipoténica con boca abierta, orejas
aladas, exotropia alternante, fasciculaciones linguales,
disfonia, hipotonia global con debilidad de predominio
proximal, marcha con balanceo de cintura pélvica, signo
de Gowers positivo y arreflexia. En el estudio EMG-ENG
se observa un patron mixto con afectacion neuronal axonal
sensitivo-motora de extremidades inferiores, patron miégeno
en extremidades inferiores y neurégeno en geniogloso. En
el exoma clinico dirigido al fenotipo se detecta una variante
probablemente patogénica en el gen DNM2 relacionada con
miopatia centronuclear tipo 1. El estudio de segregacion de
los progenitores confirma su origen de novo.

Conclusiones: La debilidad muscular es la principal
manifestacion clinica en la miopatia asociada a mutaciones
en dinamina-2. Los pacientes con presentacion neonatal o
en la infancia temprana pueden asociar retraso cognitivo,
signos de neuropatia periférica o denervacion, que pueden
ser como en nuestro caso, herramientas claves para la
sospecha diagnéstica.

P-159

ESCLARECIENDO VARIANTES INCIERTAS A LA
LUZ DE LA INTERDISCIPLINARIDAD

Salvd Arteaga, Myriam; Roncero Séanchez-Cano, Inés;
Senosiain Ibero, Nerea; Fernandez Marin, Ana; Royo
Sesma, Ingrid; Martin Rodriguez, Samuel.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio.

Introduccion: El gen SLC25A4 codifica el traslocador de
nucledtidos de adenina 1, el cual permite el movimiento de
ADP y ATP entre el citoplasma celular y la matriz mitocondrial.
Mutaciones en este gen se asocian con entidades tales
como el Sindrome de deplecion de ADN mitocondrial 12A
y 12B. Presentamos el caso de un paciente afecto por una
mutacion no descrita previamente en este gen.

Caso Clinico: Paciente varon de 6 afos, valorado por
“dolor muscular con el ejercicio”. Antecedentes de interés:
Apnea obstructiva del suefio y leve hipertrofia de pared
posterior de ventriculo izquierdo. Antecedentes familiares:
Padres primos carnales, oriundos de Marruecos. Hitos del
desarrollo referidos como normales. Refiere fatigabilidad
muscular, que aparece con ejercicio de minimo esfuerzo
desde infancia temprana, sin fluctuaciones relevantes ni
progresion del cuadro. Presenta facies adenoidea, masas
musculares hipotréficas, leve hipotonia generalizada,
ROTs normales y Gowers incompleto que empeora con la
repeticion. En estudio genético se encuentra la variante
de significado incierto (VOUS) no descrita previamente
€.829A>G en el gen SLC25A4 en homocigosis. Mutaciones
en este gen son causantes del Sindrome de deplecion
de ADN mitocondrial 12B, caracterizado por fatigabilidad
muscular, acidosis lactica y miocardiopatia hipertréfica.
Se realiza gasometria con acidosis metabdlica relevante e
hiperlactacidemia reclasificando la variante junto al servicio
de Genética como probablemente patogénica.

Conclusiones: Las variantes genéticas de significado
incierto deben ser evaluadas globalmente junto a la clinica
del paciente y a tenor del resto de pruebas complementarias,
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usando la interdisciplinariedad como apoyo al diagndstico y
mejora de la calidad asistencial.

P-160

SINDROME MIASTENICO CONGENITO Y MUTA-
CION EN EL GEN COLQ

Revert Gomar, Marta; Manes Jimenez, Yolanda; Taberner
Pazos, Belén.

Hospital Lluis Alcanyis, Xativa.

Introduccion: Los sindromes miasténicos congénitos
(SMC) se caracterizan por la presencia de fatigabilidad
muscular (ocular, bulbar, cinturas...), con o sin debilidad
asociada. Se clasifican segun la localizacion de la proteina
alterada dentro de la unién neuromuscular en: presinapticos,
sinapticos, postsinapticos y trastornos congénitos de la
glicosilacion. La mutacion en el gen COLQ produce un déficit
de acetilcolinesterasa y se considera un sindrome sinaptico.
Se han identificado hasta el momento 31 genes relacionados
con SMC.

Caso clinico: Varén 5 afios que acude por debilidad
en todos los miembros y fatigabilidad. Analitica con CK
normales, RM cerebral, EMG- ENG normales. En estudio
estimulacion repetitiva se obtiene un decremento mayor del
10% sugerente de afectacion en transmisién neuromuscular.
Exoma: variante patogénica en homocigosis del gen COLQ
de herencia autosdmica recesiva. Ambos padres son
portadores en heterocigosis de la variante patogénica en
dicho gen (mutacion heredada de ambos progenitores).

Conclusion: El abordaje terapéutico de los subtipos de
SMC es diferente dependiendo del mecanismo fisiopatoldgico
responsable del defecto a nivel de la unién neuromuscular. Es
recomendable tener una orientacion diagnoéstica sobre cual
es el gen alterado antes iniciar un tratamiento, ya que es una
enfermedad tratable, con una mejoria en la calidad de vida
de los pacientes cuando reciben el tratamiento adecuado.
Los farmacos mas utilizados son: agonistas colinérgicos,
agonistas adrenérgicos y modificadores de la cinética del
receptor de acetilcolina. Los tratamientos para la miastenia
gravis como los inmunosupresores, inmunoglobulinas o
plasmaféresis no son efectivos para los SMC porque no son
de causa inmunoldgica.

P-161
COMORBILIDAD ASOCIADA AL RETRASO
DIAGNOSTICO DE MIOPATIA CONGENITA

Martin Andrés, Laura; Rodriguez Rodriguez, Celia; Bouza
Romero, Alba; Gonzalez Paz., Helena; Conde Lorenzo,
Noemi; Fernandez Cebrian, Santiago Andres.

Complejo Hospitalario de Ourense, Ourense.

Introduccion: La X-MTM (miopatia miotubular o
miopatia centronuclear ligada al cromosoma X) se considera
un subtipo de miopatia centronuclear.

Para la forma ligada al cromosoma X, la incidencia
estimada es de 1/50.000 en varones. Aproximadamente el
80% de los varones afectados presentan X-MTM grave o
clasica. Los varones con formas leve o moderada alcanzan
los hitos motores mas rapidamente, deambulan de forma
independiente y muchos pueden vivir hasta la edad adulta.

Caso clinico: Paciente de 14 afios procedente de Cuba.
Diagnostico previo de paralisis cerebral infantil. Preocupacion
paterna actual por apatia. Exploracion fisica destacan facies
miopatia y ptosis. Escaso paniculo adiposo, malnutricion y
trofismo muscular diminuido en miembros inferiores. Signo
de Gowers positivo. Debilidad cintura escapular y pelviana.
Marcha anserina. Electromioneurograma compatible con
afectacion miopatica proximal. Biopsia muscular compatible
con miopatia centronuclear. Resultado genético: Gen MTM1
en hemicigosis compatible con MTM ligada a X. Como otras
comorbilidades presenta patréon restrictivo respiratorio y
disfuncion cardiaca. Se inicia soporte ventilatorio con VNI
nocturna y suplemento nutricional con mejoria clinica global.

Conclusiones: La XMTM es wuna enfermedad
neuromuscular rara. Aunque el tratamiento actualmente es
Unicamente de soporte, la sospecha clinica precoz de esta
patologia habria permitido una adecuada orientacion de las
necesidades a través de un equipo multidisciplinar.

El estudio genético molecular no solo permite confirmar
el diagndstico, sino proporcionar informacion a los
profesionales para el mejor conocimiento de la enfermedad
y mejoria global de la atencion al paciente.
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Patologia Autoinmune del
Sistema Nervioso

P-162

SINDROME DEL AREA POSTREMA COMO FORMA
INFRECUENTE DE PRESENTACION DE SINDROME
DESMIELINIZANTE ADQUIRIDO (ADS)

Mufoz Mufoz, Maria José; Alarcén Alacio, Juana; Babin
Loépez, Lara; De Vicente Santamaria, Mercedes; Sobrino
Ruiz, Elena; Martin Boizas, Ruth.

Hospital Universitario San Rafael, Madrid.

Introduccion: El sindrome del area postrema es un
cuadro clinico de nauseas, dolor abdominal, vémitos e hipo
intratables. Su presentacion aislada es un reto diagndstico.
La inflamacién inmunomediada de esa area puede ser una
de sus causas.

Caso clinico: Mujer de 14 afios caucasiana con
nauseas, vomitos y rechazo de la ingesta durante 10 dias.
Previamente fiebre, dolor abdominal, vomitos aislados vy
deposiciones de menor consistencia. Diagndstico inicial,
trastorno funcional. Ingresa por vomitos incoercibles, dolor
abdominal y pérdida ponderal. Ecografia y RM abdominal
normales. Coprocultivo y virus en heces negativos.
Analitica con hemograma, iones, VSG, PCR, equilibrio
acido base, amonio, amilasa y enzimas hepaticas sin
alteraciones. Estudio de heces negativo. Serologia incluida
VEB negativa. ANA positivo. Evoluciona asociando déficit
neurolégico multifocal. Neuritis éptica retrobulbar bilateral;
visién borrosa Ol y escotoma central OD, sin dolor con
los movimientos oculares, fondo de ojo normal y defecto
campimétrico objetivo. Debilidad en miembros inferiores,
abolicion de reflejos rotulianos y aquileos. Hipoestesia en
MID. Disfuncién vesical. RM craneo-medular con Gadolinio
mostré lesiones desmielizantes con diseminacion en el
espacio en corona radiada frontal izquierda, ambas celdillas
y nervio Optico izquierdo, mesencefaloprotuberancial anterior
y afectacion medular corta cervical y dorsal. Mejoria tras
pulsos de metilprednisolona e inmunoglobulinas. El estudio
inmunologico resultd 1gG-AQP4 negativo y tanto MOG-
IgG por inmunofluorescencia indirecta como BOC patron 2
positivos.

Conclusion: El sindrome del area postrema puede ser la
manifestacion inicial de un ADS. Su reconocimiento precoz
evitara error diagndstico y retraso en el tratamiento.

P-163

EPILEPSIA ANTIGAD65 DEL LOBULO TEMPORAL
EN UNA NINA DE 13 ANOS

Lobato Lopez, Sara'; Lundahl Ciano-Petersen, Nicol as';
Extraviz Moreno, Ana?; Ramos Fernandez, José Miguel'.

'Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Malaga;
2Hospital Comarcal de la Axarquia, Velez.

Introduccion: En epilepsia, una de las etiologias que ha
cobrado mayor relevancia es la autoinmune, que ha venido
a dar explicacién a muchos casos de epilepsia idiopatica o
refractaria a tratamientos convencionales.

Caso clinico: Nifia de 13 afios con epilepsia de dificil
control de 6 meses de evolucion tras cuadro encefalitico
agudo. Al inicio del cuadro, presentd crisis generalizada
afebril junto con alucinaciones visuales y trastorno del
comportamiento que mejord6 de forma progresiva sin
hallarse diagnostico definitivo. Posteriormente continta
presentando episodios de cese actividad y desorientacion,
movimientos de masticacion y parpadeo de 1-3 minutos
hasta 4/dia. En ocasiones asocia sensacion epigastrica y de
despersonalizacion. Presenta dificultades de concentracion
y pérdida de memoria, precisando diferentes farmacos
anticrisis (FAC) sin mejoria. La analitica basica, anticuerpos
neuronales y neuroimagen no mostraron alteraciones.
El electroencefalograma presentaba paroxismos de
punta-onda, ondas agudas y brotes de ondas lentas en
region temporal izquierda, persistentes irritativos. Recibi6
tratamiento empirico con aciclovir hasta resultados
negativos de VHS. Se recibieron bandas oligoclonales
positivas y se amplié estudio anticuerpos Anti-GAD65 en
sangre y LCR por inmunofluorescencia indirecta sobre tejido
cerebral murino que resultd positivo. El tratamiento con
prednisona mostré mejoria inicial sin tolerar descenso. Ante
diagnostico de epilepsia del I6bulo temporal Anti-GADG5, se
inici6 micofenolato y cenobamato+clobazam, permitiendo
descenso de prednisona y manteniendo mejoria cognitiva y
control completo de crisis.

Conclusiones: La epilepsia de inicio tras un cuadro
agudo/subagudo encefédlico sugiere origen autoinmunie,
siendo Anti-GAD65 uno de los diagndsticos a tener en
cuenta. Esta epilepsia responde a FAC especifica e
inmunomodulacion.

P-164

ATAXIA CEREBELOSA RAPIDAMENTE PROGRE-
SIVA ASOCIADA A ANTICUERPOS ANTIGADG65: A
PROPOSITO DE UN CASO

Jiménez Blanco, Laura; Jiménez Iniesta, Esther; Guzman
Vizcaino, Maria Del Mar; Aguirre Rodriguez, Franciso Javier;
Aguilera Lopez, Patricia; Rodriguez Torres, Alejandra.

Hospital Torrecardenas, Almeria.

Introduccion: La ataxia cerebelosa rapidamente
progresiva asociada a anticuerpos ANTIGAD65 (ACRP) es
una causa de ataxia agudarara. Se caracteriza por positividad
de anticuerpos en suero o liquido cefalorraquideo, y clinica
de ataxia postural y de la marcha, dismetria, disartria y
nistagmo, pudiendo presentar mejoria clinica parcial con
inmunoterapia precoz.

Caso Clinico: Presentamos preescolar de 5 afios que
consulta por ataxia aguda, inestabilidad y temblor de pocos
dias de evolucion. Previamente cursé cuadro catarral.
Pruebas de primer nivel normales. Sospecha inicial de ataxia
postinfecciosa. Evolucién térpida con empeoramiento del
cuadro en los dias siguientes asociando temblor de accion
intencional y aumento de inestabilidad dificultando incluso la
deambulacién. Se amplia estudio con neuroimagen normal
y se realiza estudio de liquido cefalorraquideo (LCR). Como
antecedentes personales destacar diabetes mellitus tipo
| e hipotiroidismo. Una vez realizada puncién lumbar se
administra inmunoglobulina intravenosa ante sospecha de
etiologia autoinmune. Se recibe resultado de anticuerpos
en LCR siendo positivos para antiGAD65. Tratamiento
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inmunosupresor de mantenimiento con micofenolato.
Se estabiliza la clinica. A las pocas semanas se afiade
tratamiento de segunda linea con rituximab con mejoria
parcial de los sintomas.

Conclusiones: Ante sospecha de etiologia autoinmune
en un paciente con ataxia aguda una de las entidades en
la que pensar es la ACRP, ya que el inicio de tratamiento
inmunosupresor precoz ayuda a la no progresién del cuadro
o incluso mejoria parcial de la clinica.

P-165

HEMIPARESIA AGUDA EN PEDIATRIA: PENSEMOS
EN MOGAD

Bosch Galvez, Geysel; Villar Vera, Cristina; Monfort
Belenguer, Lucia; Leéon Guijarro, José Luis; Gascon
Giménez, Francisco; Lazaro Carreno, Maribel.

Hospital Clinico Universitario, Valencia.

Introduccion: La focalidad neurologica aguda en la
edad pediatrica es un reto diagnostico por la necesidad de
tratamiento urgente y por la variabilidad de diagnésticos
diferenciales posibles en estos rangos de edad.

Presentamos un caso de hemiparesia aguda de etiologia
atipica en pediatria y revisamos casos clinicos con etiologia
similar

Caso clinico: Nifio de 5 afios remitido a urgencias por
convulsion.

Referia cefalea frontal y dolor en brazo izquierdo
previos. Posteriormente presenta convulsion ténico-clénica
generalizada, autolimitada en 10 minutos.

A su llegada observamos tendencia al suefio, siendo el
resto de la exploracion neurolégica normal.

Se realiza TC craneal, que descarta hemorragia. Cuatro
horas después presenta hemiparesia del hemicuerpo
izquierdo con paralisis facial ipsilateral, (PedNIHSS 10).
Se activa cddigo ictus y se realiza angio-RM cerebral que
informa de realce leptomeningeo parietal derecho, sugestivo
de etiologia postictal o infecciosa.

Pasadas 12 horas sin cambios y ante sospecha de
encefalitis focal en zona motora de hemisferio derecho,
se extrae estudio de inmunidad e inicia tratamiento con
megabolos de corticoides, con mejoria clinica significativa.
Se recibe autoinmunidad con Anti-MOG positivos (titulacion
1/40).

Evoluciona satisfactoriamente por lo que al quinto dia se
decide alta con corticoides orales y control en consulta de
Neuropediatria.

Conclusiones: La enfermedad por anticuerpos
glicoproteina oligodendrocitos de mielina (MOGAD) es un
trastorno inflamatorio desmielinizante del sistema nervioso
central caracterizado por un espectro clinico variable
(neuritis 6ptica, mielitis transversa, encefalomielitis aguda
diseminada, encefalitis focal y otras formas recurrentes).
Conocer las presentaciones clinicas habituales ayuda al
diagndstico y tratamiento precoz de estas entidades.

P-166

ENCEFALOPATIA NECROTIZANTE AGUDA: 2
FAMILIAS Y 2 DESENLACES DISTINTOS

Rubies Olives, Julia'; Roncero Sanchez-Cano, Inés?; Lim,
Albert'; Williams, Eleri'; Forsyth, Rob".

'Great North Children’s Hospital, Newcastle Upon Tyne;
2Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio.

Introduccion: La encefalopatia necrotizante aguda
(ENA) es una enfermedad rara del sistema nervioso central,
caracterizada por inflamacion y necrosis focal del cerebro de
origen parainfeccioso. Presentamos cuatro casos de ENA en
dos familias distintas.

Caso Clinico: Familia 1: Dos nifias, primas hermanas.
Caso 1: Nifia de 4 afios con fiebre tratada como amigdalitis,
seguido de deterioro neuroldgico agudo. RMN diagnostico
ENA. Tratada con pulsos de metilprednisolona. Caso 2:
Nifia de 3 afios con fiebre, letargia, y vomitos seguidos
de crisis generalizada y rapido deterioro neuroldgico.
RMN sugestiva de ENA. Parainfluenza positivo. Tratada
con megabdlus de metilprednisolona, inmunoglobulinas y
Tocilizumab. Ambas con mutacién genética RANBP2. Buena
respuesta al tratamiento y evolucion favorable. Familia 2:
Dos hermanos, nifio de 6 afos y nifia de 5 afios, con retraso
leve del neurodesarrollo y microcefalia severa. Padres
no consanguineos. Ambos presentaron encefalopatia y
deterioro neurolégico agudo durante infeccion por virus
influenza A (nifio) y B (nifia), requiriendo ingreso en UCI
pediatrica. Tratados con metilprednisolona endovenosa,
inmunoglobulinas y plasmaféresis. La nifia también recibié
Tocilizumab. Ambos fallecieron a pesar del tratamiento.
Mutacién heterocigota en IRF7, pero no confirmada su
significancia funcional.

Conclusiones: Dos familias con presentaciones clinicas
y radioldgicas similares, pero desenlaces diferentes. La
mutacion RANBP2 es comun en la ENA, con riesgo futuro
de nuevos episodios con enfermedades virales. En la
segunda familia, probablemente existe una causa genética
no identificada que condujo a una presentacion mas
severa y desenlace fatal. Nuevos estudios genéticos serian
interesantes para comprender mejor la enfermedad y ofrecer
consejo genético.

P-167

LESIONES INFLAMATORIAS SEVERAS CON
SINDROME DE KLUVER-BUCY PARCIAL. ;NUEVO
FENOTIPO INFECCIOSO O AUTOINMUNE?

Olivé-Cirera, Gemma'; ltzep, Deborah?; Torrents, Carme?;
Escofet, Conxita?, Garcia-Catalan, Maria Jesus? Joga,
Lorena®.

"Hospital Clinic de Barcelona/ Hospital Parc Tauli, Barcelona;
2Corporacié Sanitari Parc Tauli, Sabadell; 2Corporacié
Sanitari Parc Tauli, Barcelona.

Objetivos/Introduccion: Las encefaliis causan
alteracion del estado mental, convulsiones o déficits
neuroldgicos focales, con pleocitos en LCR o alteracion
en RM cerebral. Las principales causas de encefalitis son
infecciosas y autoinmunitarias.Aunque ambos grupos de
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trastornos son potencialmente letales, son curables con
tratamientos adecuados. La diferenciacion entre estos dos
grupos es crucial para utilizar el tratamiento adecuado. Aqui
presentamos un caso inicialmente orientado como ADEM
pero con fenotipo radiolégico muy atipico y anomalias
conductuales graves a pesar de la inmunoterapia agresiva y
el tratamiento antimicrobiano.

Contenido: Paciente de 8 afios con encefalopatia
severa, mutismo, oftalmoparesia y hemiparesia leve.
Pleocitosis leve en LCR con PCR negativa para virus y
bacterias. En la RM lesiones confluentes hiperintensas en
T2/FLAIR en ganglios basales, capsula interna,externa y
mesenceéfalo. La inmunohistoquimica en tejido cerebral de
rata y CBA dirigidos en suero y LCR negativos. Fue tratada
con antimicrobianos y antivirales y inmunoterapia agresiva
(esteroides, [Vlg, PLEX) desapareciendo los déficits
neurolégicos focales pero con anomalias cognitivas vy
conductuales graves tipo Kluver-bucy parcial(hiperoralidad,
hipersexualidad, hiperfagia). A nivel neurocognitivo muestra
capacidad cognitiva disminuida(CIT 70) con una disfuncion
ejecutiva grave y una alteracion de la empatia y del uso de
las emociones como modulador de la conducta.

Conclusion: En la literatura esta descrito un sindrome
clinico-radiolégico compatible con encefalopatia grave
con un sindrome de Kluver-bucy parcial (hiperoralidad,
hipersexualidad, hiperfagia) y oftalmoparesia. Aunque
se describe como un fenotipo radiolégico tipo ADEM,
su evolucion es atipica y requiere de mas estudios para
reconocerlo y tratarlo con tratamientos especificos.

P-168

NEURITIS OPTICA EN EL ADOLESCENTE, NO
OLVIDEMOS LOS ANTICUERPOS-antiMOG

Beltran Garcia, Sara; Pareja Marin, Fatima; Avifio Llacer,
Alba; Garcia Henarejos, Maria; Marti Enrique, Violeta; Lopez
Cruz, Joaquin.

Hospital Virgen de los Lirios, Alcoy.

La neuritis 6ptica (NO) con anticuerpos anti-MOG
es una patologia infrecuente en pediatria, aunque es
el fenotipo mas prevalente de la enfermedad asociada
a dicho anticuerpos. Suele ser monofasica, con clinica
particular que la diferencian de otras NO y buena respuesta
a corticoides.

Caso clinico: Adolescente de 13 afos traido por visién
borrosa izquierda “en tunel”, alteracion de la percepcion de
colores y dolor a la lateralizacion de la mirada de 72 horas
de evolucidon. Niega cefalea y vomitos. Afebril. Se realiza
fondo de ojo donde destaca edema de papila izquierda,
sin otras alteraciones. Resto de la exploracion fisica y
neurolégica normal. Se realiza ecografia orbitaria, OCT
y TC craneal que confirma protrusion/engrosamiento del
nervio optico izquierdo sin otros hallazgos. Se completa
estudio con analitica sanguinea y puncién lumbar para
estudio de autoanticuerpos y RM orbitaria, confirmando el
diagnostico de NO izquierda sin otras lesiones del SNC.
Se inicia tratamiento con Metilprednisolona IV durante 5
dias con mejoria progresiva de la clinica. En seguimiento
en consultas externas con descenso de pauta corticoidea
y controles ecograficos y OCT con mejoria significativa. Se
recibe resultado de antiMOG positivo débil al debut, con
negatividad de los mismos a los 7 meses.

Conclusiones: Ante un paciente con NO, debemos de
descartar enfermedades desmielinizantes como primera
opcién. La RM vy los anticuerpos especificos muestran
patrones tipicos de la NO segun el origen de la misma.
En la NO anti-MOG las recurrencias son frecuentes, por lo
que debemos mantener seguimiento hasta negativizar los
anticuerpos.

P-169

LA CLAVE DE LA GENETICA CUANDO NINGUN
DIAGNOSTICO ENCAJA

Ascunce Abad, Marina; Bldzquez Camacho, Jesus; Barcia
Aguilar, Cristina; Fernandez Garcia, Miguel Angel; Lépez
Sobrino, Gloria; Garcia Romero, Maria Del Mar.

Hospital Universitario La Paz, Madrid.

A pesar de los avances en Neuroinmunologia,
algunos pacientes continlan presentando trastornos
neuroinflamatorios que no responden al tratamiento
inmunomodulador habitual. Presentamos el caso de una
paciente con sospecha inicial de encefalomielitis aguda
diseminada (EMAD) y diagndstico final de una entidad poco
conocida con un tratamiento dirigido posible.

Nifa de 8 afios que consulta por fiebre y cefalea. Estudio
inicial mediante RM cerebral muestra lesiones en sustancia
blanca periventriculares inespecificas. Ante sospecha de
EMAD, se inicia tratamiento inmunomodulador habitual
(corticoide intravenoso e inmunoglobulinas), presentando
mejoria clinica que permite el alta. Reingresa en los meses
siguientes por episodios de cefalea intensa con respuesta
parcial al tratamiento inmunomodulador. Controles
radioldgicos mostraban empeoramiento progresivo. El
estudio genético identificé dos variantes patogénicas en el
gen PRF1, causa de linfohistiocitosis hemofagocitica familiar
(HLH-F). La citrometria de flujo mostraba una disminucion
muy significativa de la expresion de la proteina PRF1,
compatible con la patogenicidad del genotipo. Se confirmo
la presencia de linfopenia NK con reduccion en la intensidad
de expresion de perforina tanto en la paciente (niveles
patolégicos) como en sus progenitores (niveles de portador).
Como Uunica alternativa estabilizadora de la enfermedad,
la paciente fue sometida a un trasplante alogénico de
progenitores hematopoyéticos (TPH).

La HLH aislada del sistema nervioso central (SNC)
es una entidad poco frecuente. Debe sospecharse ante
cuadros de inflamacion del SNC y respuesta clinica
transitoria al tratamiento con inmunomoduladores, con una
evolucion radiologica progresiva. El diagnéstico se realiza
mediante estudios inmunoldgicos y genéticos. El tratamiento
estabilizador de la enfermedad es el TPH.

P-170
FLAMES. NEURITIS OPTICA INMUNOMEDIADA

Ferrando Rubert, Balma; Nevot Flor, Ana; Pantoja Martinez,
Jorge.

Hospital la Plana, Villarreal.
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Introduccion: Los trastornos inmunomediados del SNC
estan siendo objeto de estudio en los ultimos afios, aun sin
representar un motivo de consulta habitual en neurologia
infantil. Presentamos una neuritis 6ptica (NO) con un
fenotipo clinico caracteristico.

Caso clinico: Paciente de 8 afios, sin antecedentes
personales o familiares patolégicos ingresada por
cuadro de fiebre y disartria con desconexién del medio.
Normalizacién en horas sin focalidad neurolégica posterior.
Asocia leucorraquia (76 cels/mm3), enlentecimiento
electroencefalografico difuso en el hemisferio izquierdo vy,
en la RNM, engrosamiento cortical temporal izquierdo en
T2, hiperintenso en FLAIR, sin captacion de contraste y
sustancia blanca sin alteraciones. A los 6 dias queda afebril
y, sin gérmen causal, se cataloga como meningoencefalitis
no filiada. 12 dias después inicia clonias de brazo derecho
resueltas tras Midazolam y Levetiracetam. 20 dias después
del debut consulta por déficit visual grave, objetivandose
papilitis bilateral en el fondo de ojo, e imagen compatible con
NO bilateral en la RNM. A la espera de AC AQP4 y antiMOG
iniciamos megabolos de corticoides con mejoria parcial,
por lo que administramos inmunoglobulinas. Gran mejoria
a las 3 semanas del debut de NO. Ac antiMOG positivos.
Diagndstico: FLAMES (encefalitis con convulsiones y lesién
cortical hiperintensa en FLAIR asociada a AC antiMOG).

Conclusiéon: Destacamos la mayor sensibilidad del
inmunoensayo en células vivas respecto al convencional,
la afectacion visual inicial tipicamente grave en las NO en
la edad pediatrica con buena respuesta habitualmente y
la mayor prevalencia de afectacion cortical y epilepsia en
trastornos asociados con AC antiMOG.

P-171

SINDROME DE GUILLAIN BARRE EN CONTEXTO
DE MENINGITIS BACTERIANA EN PACIENTE CON
PARALISIS CEREBRAL

Fernandez Simoén, Jaime; Villanueva Guerra, Alessandra;
Abelaira Garcia, Maria; Hernandez Hernandez, Alejandro;
Arias Vivas, Eva; Garcia Ron, Adrian.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Introduccion: El sindrome de Guillain Barre (SGB) en
contexto infeccioso implica una reaccion cruzada autoinmune
frente a los nervios periféricos por mimetismo molecular
con el agente infeccioso. Es poco frecuente y no hay casos
pediatricos en la literatura de SGB en paciente con meningitis
neumococica Presentamos un caso de un paciente con SGB
durante el proceso agudo de una meningitis por neumococo.

Caso clinico: Paciente de 2 afios que ingresado en
UCI por meningitis aguda por neumococo (foco primario
de otitis media aguda derecha), recibiendo antibioterapia
y corticoides. Antecedente de paralisis cerebral espastica
GMFCS lll. Al 5° dia de ingreso desarrolla paraparesia
flacida ascendente arrefléxica, inicia en miembros inferiores
y avanza hasta una tetraparesia. Se realiza estudio de LCR
compatibles con proceso infeccioso concomitante en mejoria,
TAC y RM médula y angio-RM medular sin alteraciones. Se
solicita estudio de nervio periférico compatible con SGB, por
lo que se administran inmunoglobulinas 1 g/kg al dia durante
2 dias. Tras el tratamiento, mejoria progresiva con movilidad
activa de miembros superiores y posteriormente inferiores y
recuperacion de reflejos osteotendinosos.

Conclusiones: EI SGB asociado a una meningitis
bacteriana es poco comun y la debilidad de las extremidades
se puede confundir con sintomatologia secundaria a la
infeccion. Este caso deberia servir como recordatorio de que
la debilidad aguda arrefléctica puede tratarse de un SGB
independientemente del contexto clinico.

P-172
MOGAD: EVOLUCION ATIPICA EN UN NINO

Montiel Rey, Ana'; Brincau Garcia, Francisco Javier?
Rodriguez Diaz, Marta?; Ruiz, Yolanda? Armangué, Thais?;
Véazquez Lopez, MariaZ.

"Hospital Universitario Rey Juan Carlos, Méstoles; ?Hospital
General Universitario Gregorio Marafién, Madrid; 3Hospital
Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

La enfermedad asociada a anticuerpos frente a
la glicoproteina de la mielina de los oligodentrocitos
(MOGAD por sus siglas en inglés) es un trastorno
inflamatorio del sistema nervioso central caracterizado por
episodios de desmielinizacién inmunomediada que afecta
predominantemente a los nervios opticos, el cerebro y la
meédula espinal, teniendo una predileccién especial por los
nifos. La mayoria de los nifios con MOGAD tienen una
evolucion favorable.

Presentamos el caso de un nifio con una MOGAD
de evoluciéon atipica. Debuté a los 3,5 afos con un
encefalomielitis aguda diseminada (ADEM), con buena
respuesta a megabolos de corticoides pero recaida a los
2,5 meses. Se establece en ese momento diagnostico de
MOGAD (antiMOGH+), y se inicia tratamiento inmunosupresor
con Rituximab (375 mg/m2). Permaneci6 asintomatico y a
los dos afios se realizé una resonancia magnética de control
en la que se objetiva afectacion leucodistrofia-like, por lo
que ingresa para nuevo ciclo de megabolos de corticoides
e inmunoglobulinas y se aumenta dosis de Rituximab (500
mg/m2). A los tres meses presenta nuevo brote con neuritis
optica (NO) en ojo izquierdo (RM con progresion de lesiones
cerebrales), asociandose inmunoglobulinas mensuales.
En el seguimiento del paciente ha mantenido los antiMOG
positivos en todo momento.

La MOGAD se trata de un trastorno infrecuente cuyo
principal diagndstico diferencial son otros trastornos
desmielinizantes. La mayoria de los nifios tiene una evolucion
favorable pero es importante hacer un seguimiento estrecho
clinico, radiolégico y serologico para detectar de manera
precoz aquellos con formas recurrentes que precisan un
tratamiento mas agresivo.

P-173

DISCREPANCIA ENTRE EL TITULO DE
ANTICUERPOS ANTI MOG Y GRAVEDAD CLINICA
EN UN CASO DE MOGAD RECURRENTE

Roncero, Ines'; Salva, Myriam'; Iglesias, Carmen’;
Senosiain, Nerea'; Toledo, Cristina’; Armangué, Thais?.

'Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio; ?Hospital Sant
Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.
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Introduccién: Dentro de las enfermedades
desmielinizantes recurrentes en Pediatria se encuentran
la Esclerosis Mdltiple pediatrica, la asociada a anticuerpos
antiMOG (MOGAD) y la del espectro neuromielitis 6ptica.
Presentamos el caso de un paciente con el diagnéstico de
MOGAD para el que iniciamos tratamiento modificador con
Rituximab para prevenir recurrencia de los brotes.

Caso: Se trata de un nifio de 7 afos que presentd dos
episodios de enfermedad desmielinizante multifocal sin
encefalopatia en un periodo de 3 meses. En ambos episodios
se objetivdo en neuroimagen afectacion medular extensa
asi como lesiones supratentoriales. Los dos episodios se
trataron con metilprednisolona a dosis altas con excelente
respuesta. Los anticuerpos antiMOG fueron débilmente
positivos en las dos ocasiones confirmandose en hospital
de referencia. Las bandas oligoclonales y los anticuerpos
antiAQ4 fueron negativos. A pesar de anticuerpos débilmente
positivos dada la presentacién clinica-radiolégica fue
diagnosticado de MOGAD tras el segundo episodio e inicid
tratamiento modificador de la enfermedad con Rituximab.
Tras el mismo no ha habido recidivas de la enfermedad
clinicas ni radioldgicas y la neuroimagen practicamente se
ha normalizado.

Conclusiones: En este caso resultdé inusual que a
pesar del titulo bajo de anticuerpos anti-MOG, los brotes
del paciente fueron graves destacando afectacion medular
extensa. Aunque la mayoria de las presentaciones clinicas
asociadas a anticuerpos antiMOG son monofasicas, es
importante, en el caso de formas recidivantes, iniciar
tratamiento modificador para evitar recaidas .

P-174

LA IMPORTANCIA DEL DIAGNOSTICO PRECOZ EN
LA ESCLEROSIS MULTIPLE PEDIATRICA

Borrat Padrosa, Sara; Vazquez Ruiz, Montserrat; Carmona
Codina, Olga; Pascual Sala, Carla; Algar Serrano, Marcelina;
Villalobos Arévalo, Pilar.

Fundacio Salut Emporda (Fundacié Privada), Figueres.

Introduccion: La esclerosis multiple (EM) es una
enfermedad desmielinizante crénica autoinmune que suele
afectar a adultos jévenes, pero un 5% puede debutar en la
infancia. A continuacién se presentan 2 casos de EM en la
adolescencia.

Caso Clinico: Caso 1: Mujer de 14 afios que presenta
crisis paroxisticas de 3 semanas de evolucion, localizadas
en hemicuerpo izquierdo de corta duracion, repetidos
en el tiempo. La resonancia magnética muestra lesiones
hiperintensas de localizacién subcortical, periventricular
bilateral y pedunculo derecho, ésta con captacién después
del contraste. A nivel de columna presenta desmielinizacion
en C2-C3 y D2-D3, sin actividad. Bandas oligoclonales
positivas. Las crisis ceden con carbamacepina.
Posteriormente, se inicia tratamiento inmunomodulador con
Fingolimod.

Caso 2: Varén de 15 afios que presenta cuadro
vertiginoso con lateralizacion de la marcha hacia la
izquierda. No mejoria con tratamiento sintomatico, por lo
que ingresa para estudio. La resonancia magnética muestra
numerosas lesiones hiperintensas de sustancia blanca, con
localizacién cortico subcortical, periventricular, callosas y
cerebelosas; 2 de ellas con captacion de contraste. También

presenta afectacion cordonal cervical a nivel C2-C3. Bandas
oligoclonales positivas. Se administra tratamiento del brote
con corticoterapia endovenosa. Actualmente asintomatico,
pendiente de iniciar tratamiento inmunomodulador.
Conclusiones: Los criterios de McDonald 2017 permiten
diagnosticarde manera precoz pacientes con EM al demostrar
la diseminacion en espacio y tiempo, aunque se trate de la
primera manifestacién de la enfermedad. El diagnédstico
precoz permite iniciar tratamiento inmunomodulador de
manera temprana y asi mejorar el prondstico a largo plazo.

P-175
COREOATETOSIS POSTHERPETICA

Martin Viota, Lucia; Gonzalez Barrios, Desiré; Ramos
Santana, Nuria.

Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Candelaria, Santa
Cruz de Tenerife.

Introduccion: La encefalitis es la inflamacion del
parénquima cerebral debida a diferentes agentes etioldgicos,
fundamentalmente virus, siendo el herpes simple (VHS)
el mas frecuente en paises occidentales. Se presenta con
alteracion del nivel de consciencia, déficits neurologicos
focales o crisis epilépticas y, a pesar del tratamiento con
aciclovir, puede dejar secuelas. Algunos pacientes presentas
recaidas o empeoramiento de los déficits causados por
la reactivacion/persistencia del VHS, en otros muchos la
infeccion desencadena una encefalitis autoinmune.

Caso clinico: Paciente varén, sin antecedentes
perinatales de interés, que ingresa a los 34 dias de vida
por fiebre y movimientos clonicos de MSD en el contexto de
encefalitis por VHS Il. Se instaura tratamiento con aciclovir
iv durante 21 dias asi como levetiracetam, con evolucion
favorable siendo dado de alta para continuar tratamiento
oral, con exploracion fisica, puncién lumbar de control y RMN
cerebral normales. A los tres meses del ingreso consulta por
presentar movimientos involuntarios de sacudidas del tronco
y cabeza con torsion de extremidades, asociando llanto e
irritabilidad muy dificilmente consolables. Se realiza RMN
y PL sin alteraciones, con PCR negativa para virus, y ante
la sospecha de encefalitis autoinmune se inicia tratamiento
con metilpredinosolona iv a altas dosis. Su evolucién es
favorable, con desaparicion de la irritabilidad y disminucion
de los movimientos anormales, estando pendiente del
resultado del estudio de los anticuerpos antineuronales.

Conclusiones: El conocimiento y reconocimiento precoz
de esta entidad es importante pues los pacientes responden
a la terapia inmunosupresora, siendo mejor el prondstico
cuanto antes se instaure.

P-176

BARICITINIB COMO OPCION TERAPEUTICA DEL
ERITEMA PERNIO EN PACIENTES CON SINDROME
DE AICARDI-GOUTIERES

Ortiz Madinaveitia, Saturnino; Santa Barbara Petrenas,
Sandra Maria.

Hospital Universitario Santa Barbara, Soria.
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Introducciéon: El sindrome de Aicardi-Goutiéres es
una interferonpaita tipo 1 de causa genética que provoca
una encefalopatia subaguda de debut habitualmente
antes del afio de vida en las formas mas graves. Entre las
manifestaciones clinicas asociadas son caracteristicos los
brotes de eritema pernio, de dificil tratamiento y que en
ocasiones afecta a la calidad de vida del paciente.

Caso clinico: Paciente de 13 afios con sindrome de
Aicardi.Goutéres secundario a mutacion en RNASEH2B que
presenta desde el afio de vida brotes de eritema pernio en
zonas acras, especialmente durante los meses frios, dichas
lesiones por la localizacion de las mismas dificultan las
terapias asi mismo son causa de dolor y sobreinfecciones
recurrentes de los mismos. Se ha ensado tratamiento previo
con corticoides tépicos-orales a bajas dosis con respuesta
al mismo pero con reaparicidon tras su retirada. Ante la
persistencia se decide uso off label de Baricitinib a dosis
bajas (2 mgr/12h ) con desaparicion de los mismo y sin
efectos secundarios asociados.

Conclusiones. El sindrome de Aicardi-Goutiés es
una encefalopatia de causa genética que induce un dafio
asociado por un componente inmune/inflamatorio. Entre los
6rganos diana se encuentra en las primeras fase el sistema
nervioso central pero también otros 6rganos como es la
piel en forma de eritema pernio. El barcitinib es un inhibidor
selectivo y reversible de la Janus quinasa (JAK) JAK1y JAK2,
enzimas que transducen sefiales intracelulares para una
serie de citoquinas y factores de crecimiento involucrados
en la hematopoyesis, inflamacién y funcién inmune.

P-177
ENCEFALITIS POR ANTICUERPOS ANTI-MOG

Pérez Poyato, Maria Del Socorro'; Orefia Ansonera, Virginia
Ainhoa'; Fernandez Garcia, Sonia'; Marco De Lucas,
Enrique’; Orizaola Balaguer, Pedro'; Armangue Salvador,
Thais?.

"Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander;
2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: El espectro de los sindromes pediatricos
asociados a anticuerpos anti- MOG incluye enfermedades
desmielinizantes y encefalitis siendo ésta una presentacion
infrecuente. El sintoma principal de la encefalitis son las
crisis focales con extension bilateral recurrentes, pero
puede presentarse como alteracion del nivel de consciencia,
hemiparesia o paraparesia.

Caso clinico: Nifa de 5 afios que inicia torpeza motora
y alteraciéon del nivel de consciencia. Ante sospecha de
encefalitis aguda de etiologia infecciosa recibe tratamiento
con Aciclovir y Cefotaxima durante 6 dias. Al cuarto dia
presenta crisis epiléptica focal motora, irritabilidad y déficit
visual. En neuroimagen se identifica extensa afectacion
de la corteza-sustancia blanca yuxtacortical de claro
predominio hemisférico derecho y superficie de tronco y
via optica, precisando tratamiento con Metilprednisolona e
Inmunoglobulinas. El estudio de Ac anti— MOG en LCR y en
plasma resulta positivo.

Actualmente la paciente se mantiene asintomatica. La
determinaciéon de anticuerpos 1IgG-MOG realizado al mes,
tres, seis y 12 meses continda negativo. En neuroimagen
se aprecia normalizacién de todo el parénquima. El estudio
de potenciales visuales evidencia una afectacion de ambas
vias maculares de tipo desmielinizante de intensidad leve.

Conclusiones: La determinacion de ac anti-MOG vy
la neuroimagen permiten realizar diagnoéstico diferencial
con otros tipos de encefalitis aguda de causa infecciosa o
autoinmune.

La respuesta al tratamiento y la negatividad de los ac
anti- MOG en el seguimiento son indicadores de buen
pronostico y menor riesgo de recaidas de la enfermedad.

El reconocimiento de esta entidad tiene importantes
implicaciones terapéuticas y pronosticas.
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Patologia del Neurodesarrollo

P-178

MOTIVOS DE CONSULTA EN NEUROPEDIATRIA:
UNA MIRADA AL FUTURO

Almendral Doncel, Raquel; Calzada Garcia-Mora, Cecilia;
Garcia Campos, Oscar; Rodriguez Lozano, Andrea; Verdu
Pérez, Alfonso.

Hospital Universitario de Toledo, Toledo.

Introduccion: Los motivos de consulta por la que los
nifos acuden a neuropediatria suelen ser muy diversos.
En los ultimos afios estamos observando un aumento de
consulta por problemas relacionados con trastornos del
neurodesarrollo y aprendizaje.

Objetivos: Saber los motivos mas frecuentes por los
que los progenitores acuden con sus hijos a la consulta de
neuropediatria de un hospital de tercer nivel.

Material y método: Estudio descriptivo prospectivo. Se
recogieron los motivos de primera consulta en neuropediatria
de nuestro hospital desde noviembre de 2023 a enero de
2024.

Resultados: Se vieron un total de 280 nifios desde época
neonatal hasta los 14 afios. El 68,10% fueron varones. La
edad media 5.8 afios. El motivo de consulta mas frecuente
fue los trastornos del neurodesarrollo y aprendizaje con un
59,64% del total, seguido de cefalea con un 14,64%. Las
crisis epilépticas y crisis febriles constituyeron un 7,5%.

Conclusiones: Los trastornos del neurodesarrollo y
problemas de aprendizaje son los motivos de consulta mas
frecuentes en nuestro centro. Dado la relevancia de este
hecho, seria conveniente que en los hospitales de tercer
nivel se pudiese disponer de unidades multidisciplinares
de neurodesarrollo y aprendizaje que garantizasen un
cumplimiento de objetivos de calidad asistencial adecuados
a la prevalencia real de estas patologias.

P-179

DEFICIT DE HIERRO Y ANEMIA FERROPENICA EN
NINOS Y ADOLESCENTES CON TRASTORNO DEL
ESPECTRO AUTISTA

Hernandez Pérez De Alejo, Ana Lilia; Nieto Barceld, Juan
José; Ruiz Tudela, Lucia; Zarauz Garcia, José; Mula Garcia,
José Antonio.

Hospital Dr. Rafael Méndez, Lorca.

Objetivo: Medir la prevalencia del déficit de hierro y de
anemia ferropénica en nifios y adolescentes con diagnéstico
de trastorno del espectro autista (TEA).

Material y Método: Estudio descriptivo retrospectivo con
pacientes menores de 14 afos con diagnéstico de TEAde un
hospital de 2° nivel durante los afios 2022 y 2023. Se recopild
la informacion mediante revisiéon de historias clinicas y se
incluyeron datos demograficos: edad y sexo; diagndsticos
activos; y resultados analiticos: ferritina, transferrina, indice
de saturacién de transferrina (IST) y hemograma. Se
dividio a los pacientes por edad para establecer los limites
de normalidad. Para el analisis de los datos, se usaron

los parametros estadisticos descriptivos media, mediana
y desviaciéon estandar, y el test de Chi-Cuadrado para el
analisis comparativo.

Resultados: Se recopilaron 181 pacientes de entre 1
y 13 afos, con una mediana de 3 afos. El 24,3% de los
pacientes eran mujeres. Se detectd déficit de hierro en el
39,2% de los pacientes y anemia en el 6,1% de los pacientes.
El déficit de hierro fue mas frecuente en pacientes de entre
2 y 3 afios (42,9%) y la anemia en pacientes menores de 2
anos (15,4%), aunque sin significacion estadistica.

Conclusiones: Las tasas de ferropenia y anemia
ferropénica en los pacientes estudiados es mayor a la que
se estiman en la poblacion general, siendo esta del 9-14%
y el 0,1-0,2%, respectivamente; y a las descritas en otros
estudios realizados en pacientes con TEA (8% de ferropenia).

P-180

ALUCINACIONES FOBICAS COMO EFECTO
SECUNDARIO DEL METILFENIDATO

Tomas Soldevilla, Blanca; Gonzalez Campillo, Teresa;
Sanchez Ruiz, Prado; Reyzabal Erefio, Elena; Sanchez
Tudela, Paola.

Hospital General, Ciudad Real.

Introduccion: Debido a su perfil excitatorio, el
metilfenidato puede dar clinica de hiperactivacién nerviosa.

Caso clinico: Niflo de 10 afios con antecedente de
epilepsia focal (debut con 9 afos), discapacidad intelectual
leve, dificultades atencionales e inquietud motora. En
el electroencefalograma inicial presentaba actividad
paroxistica con morfologia punta-onda y onda aguda a 4 Hz
en areas frontal, central y temporal izquierdas, que difunde
a zonas vecinas y hemisferio contralateral. Analitica general
y resonancia cerebral 3 Teslas sin alteraciones. Exoma trio
con resultado aun pendiente.

A pesar de adecuado control de crisis con levetiracetam y
acido valproico persisten dificultades atencionales, por lo que
a los 9 afos se inicia metilfenidato de liberacién modificada
a 0,7 mg/kg/dia, siendo efectivo. Espontaneamente, y sin
coincidir con ningun ajuste de dosis, cuadro infeccioso ni
evento estresante, el paciente refiere un cuadro de tres
dias de evolucién en el que siente y visualiza gusanos en
su cabeza que penetran por sus orificios nasales. Comienza
dos horas después de la toma de metilfenidato y se mantiene
durante las siguientes 10 horas, quedando asintomatico
posteriormente.

Sospechando alucinaciones fébicas como efecto adverso
del metilfenidato, se retir6 empiricamente, con desaparicion
de la sintomatologia. Se sustituyd por guanfacina, sin
presentar nueva clinica.

Conclusiones: Las alucinaciones fébicas visuales y
sensitivas de nueva aparicion con tematica de insectos
o reptiles se han descrito en la bibliografia como efecto
secundario del metilfenidato. Pueden aparecer meses
después del inicio de tratamiento y no presentan relacion con
dosis elevadas. Desaparecen tras la retirada del farmaco.
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AUTISMO Y ESTEROTIPIAS MOTORAS. A
PROPOSITO DE UN CASO

Ortiz Madinaveitia, Saturnino; Santa Barbara Petrefas,
Sandra Maria.

Hospital Universitario Santa Barbara, Soria.

Introduccion: Los TEA presentan una incidencia
aproximada de 1 de cada 100 personas, estos pacientes
asocian con relativa frecuencia esterotipias motoras, en el
diagnostico etiologico ha de tenerse en cuenta que puede
tratarse de formas de Rett atipicas.

Caso clinico: Nifia de 2 afios que consulta por retraso
del lenguaje y dificultades en la interaccién social. Sin
antecedentes familiares o personales de interés. No refieren
antecedentes de cuadros regresivos o convulsiones. En la
exploracion llama la atencion esterotipia motora persistente
consiste en frotarse las yemas de los dedos que se acentia
con el stress, asi destacar la ausencia de lenguaje verbal y
contacto visual, con un buen desarrollo en el plano motor. El
cuadro clinico es compatible con un trastorno del espectro
autista, durante la evolucidn posterior presenta una mejoria
progresiva con adquisicién de cierto lenguaje verbal con
uso funcional. Pruebas complementarios EEG: Actividad
epiléptica de caracter multifocal unicamente presente durante
suefio. array CGH: sin alteraciones. Dada la llamativas
esterotipias motoras en paciente con TEA asociado con EEG
alterado se solicita estudio gen MECP2 por sospecha de un
sindrome de Rett atipico, donde se encuentra la variante
patogénica p.Gly16GlufsTer22 en MECP2.

Conclusiones: Hasta un 32% de los casos de sindrome
de Rett muestran un fenotipo atipico, con una prevalencia
en torno a 1/45.000. El presente caso ilustra una de estas
formas atipicas y como ha de ser tenido en cuenta en la
valoracion de mujeres con TEA o DI a pesar de la ausencia
de epilepsia o cuadros regresivos.

P-182

DIFERENCIAS ENTRE EL PERFIL NEUROPSI-
COLOGICO DE NINOS CON TDAH Y NINOS CON
TDAH ASOCIADO A TRASTORNO DE TOURETTE

Martin Fernandez-Mayoralas, Daniel; Ridruejo Flérez, Maria;
Fernandez-Perrone, Ana Lura; Jiménez De Domingo, Ana;
Munoz-Jarefio, Nuria; Fernandez-Jaén, Alberto.

Hospital Quirén Madrid, Pozuelo de Alarcén.

Introduccion: El trastorno por déficit de atencion e
hiperactividad (TDAH) es un trastorno del neurodesarrollo
caracterizado porinatencion, hiperactividady comportamiento
impulsivo. El Sindrome de Gilles de la Tourette (SGT) se
presenta como una asociacion entre tics motores mdltiples y
tics verbales que dura mas de un afo.

Objetivos: Comparar el perfil neuropsicolégico (atencion,
lectura, intelecto) entre nifios con TDAH y nifios con TDAH
asociado a SGT. Como objetivos secundarios se comparan
las distintas comorbilidades (ansiedad generalizada,
depresion, trastorno obsesivo compulsivo, trastorno
oposicionista desafiante) y la respuesta al tratamiento.

Material y método: Se trata de un estudio descriptivo-

analitico, observacional, transversal y retrospectivo. Se
recogieron los datos a través de historias clinicas de 52
pacientes con TDAH asociado o no a SGT, entre 6 y 17 afos.
Entre las variables principales se incluyeron la atencion,
lectura e intelecto y para su estudio se usaron las pruebas
de ejecucion continuada (CSAT, CPT lll, AULA, EMAV), el
test de WISC-V y el test de PROLEC.

Resultados: Los pacientes con TDAH con SGT
asociado presentan menor prevalencia de dislexia, pero
mayor prevalencia y gravedad de ansiedad generalizada y
trastorno obsesivo compulsivo.

Conclusiones: Existen diferencias en el perfil
neuropsicolégico (mejor nivel lector) y clinico (mayores
niveles de ansiedad y de trastorno obsesivo compulsivo)
entre los nifios con TDAH con SGT respecto a los nifios con
TDAH sin SGT.

P-183

REVISION DE LA RELACION ENTRE PATOLOGIA
DE CEREBELO Y AUTISMO

Bouza Romero, Alba; Martin Andres, Laura; Gonzalez Paz,
Helena; Conde Lorenzo, Noemi; Rodriguez Rodriguez, Celia
Maria; Fernandez Cebrian, Santiago Andres.

"Hospital de Ourense, Ourense.

Introduccion: Los trastornos del espectro autista (TEA)
son trastornos del neurodesarrollo caracterizados por la
presencia de dificultades en la comunicacion e interaccion
social, patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento,
intereses o actividades. Aumento de prevalencia en los
ultimos afios. Investigaciones recientes relacionan el cerebelo
con la cognicién social, ansiedad, lenguaje y funciones
ejecutivas. Existen revisiones que asocian alteracion en el
volumen de cerebelo con sintomatologia de TEA sin llegar
a establecerse el mecanismo patogénico exacto. Aunque el
cerebelo constituye el 10 % del volumen total del cerebro,
contiene un 80 % de todas las neuronas. Un aumento de
la complejidad estructural del cerebelo podria mejorar el
aprendizaje implicito en los nifios con un desarrollo atipico.

Casos clinicos: Escolar de 7 afios con TEA , trastorno
especifico del lenguaje y trastorno por déficit de atencion
e hiperactividad con disminucién del tamafo, asimetria y
anomalia en la foliacién cerebelosa con focos de heterotopia
en la sustancia blanca de ambos hemisferios cerebelosos.
Escolar de 10 afios con TEA grado | con hipoplasia y displasia
en el hemisferio cerebeloso derecho y vermis. Preescolar de
3 afos con tres pequefios focos hiipointensos en cerebelo
el mayor de 3mm en hemisferio cerebeloso derecho restos
hemorragicos.

Conclusion: Debe tenerse en cuenta como factor de
riesgo para inicio precoz de terapias en contexto de atencion
temprana en pacientes con diagndstico de TEA. Nos plantea
la posibilidad de realizar neuroimagen precoz en pacientes
de riesgo.
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SINDROME DE O’DONNELL-LURIA-RODAN:
DESCUBRIENDO LAS ETIOLOGIAS DE UN SOLO
GEN MAS COMUNES DE LOS TRASTORNOS DEL
NEURODESARROLLO

Cabrera Corral, Cristina; Castaneda Mendieta, Julio Alberto;
Villatoro Leiva, Elena; Rivera Sanchez, Elena; Castillejo
Nieto, Cristina; Cuevas Cervera, José Luis.

Hospital Universitario de Jaén, Jaén.

Introduccion: El sindrome de O'Donnell-Luria-Rodan
es un trastorno del neurodesarrollo de etiologia genética,
debido a mutaciones que determinan variantes patogénicas
en el gen KMT2E. El espectro fenotipico es muy amplio,
encontrando macrocefalia, dismorfias leves, hipotonia,
discapacidad intelectual leve y susceptibilidad al autismo y
epilepsia. A pesar de su reciente descripcion es probable
que se encuentre entre las etiologias de un solo gen mas
comunes de retraso del desarrollo, estando aun por definir
la relacién de cada variante patogénica con la gravedad
fenotipica.

Desarrollo: Nifio de 5 afios en seguimiento por retraso
psicomotor. Deambulacion desde los 20 meses con posterior
torpeza motriz, marcha con amplia base de sustentacion,
dificultades en motricidad fina y llamativo retraso del
lenguaje a nivel expresivo, sin dificultades en el ambito
social. En la exploraciéon presenta macrocefalia, hipotonia
y dismorfias leves como frente amplia, paladar abovedado,
dientes supernumerarios y retrognatia. Se inicia estudio
auditivo y analitica con perfil cognitivo, ambos normales.
Estudio de X-Fragil y Prader Willi negativo y ArrayCGH 180K
sin hallazgos. La neuroimagen es normal. Finalmente, por
estancamiento del desarrollo se amplia estudio genético con
exoma, detectandose mutacion en KMT2E, variante STOP,
en heterocigosis y autosémica dominante, probablemente
patogénica y compatible con Sindrome de O’Donell-Luria-
Rodan.

Conclusiones:

» La observacion fenotipica de pacientes con retraso
psicomotor y dismorfias junto al conocimiento de
estos sindromes nos permiten orientar el diagnostico
genético.

» El avance de la genética ayuda al diagnostico
precoz de estas alteraciones, permitiendo el
abordaje adecuado y la anticipacion ante posibles
complicaciones que puedan acaecer.

Patologia Neurologica Neonatal

P-185

CUERPO CALLOSO HIPOPLASICO Y VENTRI-
CULOMEGALIA LEVE PRENATAL. EPILEPSIA
DEPENDIENTE DE PIRIDOXINA. PRESENTACION
DE UN CASO

Abenia Uson, Pilar; Pérez Delgado, Raquel; Garcia Jiménez,
Inmaculada; Pascual Mancho, Jara; Martinez Moral, Maria;
Rite Gracia, Segundo.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: Presentamos un caso de Epilepsia
dependiente de piridoxina, destacando las claves en su
diagnostico.

Descripcion del caso: Nacido a término. Apgar
2/7/9 Diagnostico prenatal: cuerpo calloso hipoplasico,
ventriculomegalia leve. Al nacer hipertonia leve vy
sutiles espasmos en flexion interpretados inicialmente

como tremulaciones. Monitorizacion inicial con
electroencefalograma integrado por amplitud (aEEG)
interpretado anormal sin crisis.
Pruebas complementarias destacadas:
1. Electroencefalograma convencional (EEG):

actividad de fondo discontinua constituida por ritmos
de la banda delta, continuamente interrumpida por
actividad aguda y ritmica, en rango alfa, de forma
generalizada en ambos hemisferios cerebrales.
Se observan unas descargas periddicas en el
hemisferio derecho, que generalizadav. Video: no
se observan claras crisis epilépticas coincidiendo
con la mencionada actividad ritmica, al final de
los periodos de depresién de la actividad cerebral
si se observan espasmos en flexion de las cuatro
extremidades.

2. Genética exoma trio: en heterocigosis compuesta
variantes patogénicas c.1279G>C;p.(Glu427Gin)
y ¢.834G>A;p.(Val278=) en el gen ALDH7A,
ambas ya descritas en la literatura. Asociaciéon a
epilepsia dependiente de piridoxina (MIM#266100)

Evolucioén: Sin respuesta a fenobarbital ni levetiracetam.
Crisis cedidas con piridoxina oral. Posteriormente dieta
restringida en lisina y suplementos de arginina.

Ventriculomegalia. Retraso de desarrollo psicomotor,
evolucion favorable. 13 meses: primeras palabras, gatea,
buen contacto social.

Discusion: Destacamos:

1. Los hallazgos prenatales en neurosonografia.
Descritos previamente casos de Epilepsia
dependiente de piridoxina con similares anomalias
de SNC.

2. Las crisis convulsivas consistieron en espasmos
sutiles, presentando hipertonia inicial y movimiento
anormal.

3. El electroencefalograma convencional fue clave en
el registro y documentacién de las crisis.
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ENFERMEDAD DE PELIZAEUS MERZBACHER DE
PRESENTACION CONNATAL

Ordofio Saiz, Maria Victoria'; Valdés Dieguez, Carmen?;
Gabalddn Albero, Alba?; Taberner Pazos, Belén®; Hernandez
Muela, Sara?; Julve Chover, Natalia®.

'Hospital de Manises, Manises, Valencia; ?Hospital
Universitario La Fe, Valencia; °Hospital IMED Valencia,
Valencia.

Introduccion: La enfermedad de Pelizaeus-Merzbacher
(EPM) se clasifica como un trastorno hipomielinizante, en el
que nunca se produce mielinizacién normal. Es causada por
variantes patogénicas del gen de la proteina proteolipida 1
(PLP1). La forma mas grave es la EPM connatal, en la que
los sintomas aparecen en el periodo neonatal y presenta
una elevada morbimortalidad.

Caso clinico: Vardn fruto de gestacion por fecundacion
in vitro con ovodonacion. Nacimiento a las 40 semanas
por cesarea por posicion podalica. Al nacimiento presenta
hipotonia y cianosis generalizada. Apgar 2/6/8. Tras
ventilacién con presion positiva presenta distré, estridor y
episodios de apnea, por lo que precisa intubacion orotraqueal
y ventilacién mecanica en las primeras horas de vida. A la
exploracion destaca nistagmo desencadenado por maniobra
de Moro, ausencia de reflejo de succidn, hipotonia severa
global, movimientos generales escasos y paralisis bilateral
de cuerdas vocales. En la RM destaca ausencia de mielina
en capsula interna e hipomielinizacion de pedunculos
cerebelosos medios. Ante sospecha de enfermedad
hipomielinizante, se realiza panel genético que detecta la
variante ¢.740C>A en el gen PLP1 en hemicigosi en el gen
PLP1, clasificada como probablemente patogénica.

Conclusiones: La presencia en un varén de un cuadro
de depresién neonatal sin historia de evento centinela junto
con la deteccion de hipotonia, distrés respiratorio, estridor y
nistagmo pendular han de hacer sospechar una presentacion
connatal de la EPM. El diagnéstico se confirmara con el
hallazgo de hipomielinizacién en la neuroimagen y una
variante patogénica en PLP1.

Patologia Vascular y Patologia
Sistémica
P-187

DE LA ENFERMEDAD AL SiINDROME: SINDROME
DE MOYA-MOYA COMO CAUSA DE ACCIDENTE
CEREBROVASCULAR

Calzada Garcia—Mpra, Cecilia; Rodriguez Lozano, Andrea;
Garcia Campos, Oscar; Almendral Doncel, Raquel; Verdu
Pérez, Alfonso.

Complejo Hospitalario, Toledo.

Introduccion: La enfermedad de Moya-Moya es una
entidad poco frecuente, pero que en edad pediatrica es
responsable del 30-40% de los accidentes cerebrovasculares
isquémicos. Cuando este patrén angiografico se asocia a
otras enfermedades como drepanocitosis, enfermedades
autoinmunes, trisomia 21 o neurofibromatosis tipo 1, se
denomina sindrome de Moya-Moya. No existe tratamiento
curativo pero los antiagregantes y la reconstruccién vascular
pueden evitar la aparicion de nuevos eventos. Exponemos
dos casos clinicos en los que hemos diagnosticado esta
patologia.

Caso 1: Nifio de 6 afos con trisomia del 21 que presenta
dafio cerebral adquirido con una hemiparesia derecha
(GMFCS y MACS grado Il) por un accidente cerebrovascular
hace dos afios en su pais de origen sin conocer causa
etiologica. Se realiza resonancia cerebral donde se aprecian
lesiones isquémicas en los territorios de las cerebrales
medias con desarrollo de abundantes colaterales compatible
con una enfermedad de Moya-Moya asociada a su patologia
de base.

Caso 2: Adolescente de 14 afios en seguimiento por
neurofibromatosis tipo | e hipertension arterial secundaria
a estenosis renal. Debido a un empeoramiento de las
funciones cognitivas se solicita resonancia, y angiografia
cerebral posteriormente, donde se detecta estenosis de
la carotida derecha con formacion de vasos colaterales
compatible con sindrome de Moya-Moya. Esta pendiente de
intervencion quirdrgica para realizar un by-pass.

Conclusiones: Dado que la enfermedad de Moya-Moya
es mucho mas frecuente en pacientes con determinadas
patologias de base, siempre debemos pensar esta entidad
como causa de accidente cerebrovascular para intentar
realizar un diagndstico precoz y evitar secuelas o recurrencia.
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DEFICIT NEUROLOGICO AGUDO TRAS TCE LEVE
CON TAC NORMAL, ;OTRA CAUSA POSIBLE?

Covarrubias Diaz, Luis Alberto’; Cordoba Borras, Esther?;
Irazabal, Nadia Inés?.

'Hospital Can Misses, Eivissa; ?Hospital Universitario
Son Espases, Palma de Mallorca; 3Clinica Universidad de
Navarra, Pamplona.

Introduccion: Los signos de focalidad neurolégica tras
un TCE necesita de un estudio por imagen para descartar
complicaciones como hemorragias o hematomas. La



XLVI Reunion Anual de la SENEP (Sociedad Espaiola de Neurologia Pediatrica)

normalidad de la prueba inicial, habitualmente un TAC,
pero la persistencia de la clinica obliga a ampliar estudios.
Aunque el ictus pediatrico es infrecuente, representa la 4ta
causa de consulta por déficit neuroldgico agudo.

Objetivo: Describir un caso clinico de ictus isquémico
pediatrico secundario a TCE.

Caso clinico: Lactante sano de 8 meses. Ingresa a
urgencias con hemiparesia aguda derecha tras TCE leve, sin
pérdida de conciencia, por caida desde la cama. Alas 12 hs,
perciben paresia de miembro superior derecho y desviacion
de la comisura bucal derecha. Consulta un osteépata, tras
sus maniobras se evidencia menor movilidad de miembro
inferior derecho. Acuden a urgencias, tras 24 hs de evolucion
del cuadro, a la exploracion neurolégica se encuentra: Activa
y reactiva. PICNR. Movimientos oculares normales. Paralisis
facial derecha. Hemiparesia derecha. ROTs simétricos, no
exaltados. No clénus. RCP flexor bilateral. Se realiza TAC
y Angio TAC, informado como normales. Por persistencia
de sintomatologia, se realiza RM y Angio RM: lesion
isquémica en territorio profundo dependiente de una arteria
lenticuloestriada medial izquierda. Se inicia ASA. Evoluciona
con mejoria a nivel motor, pero requiere levetiracetam por
crisis tonico-clonicas generalizadas.

Discusion/Conclusiéon: Los déficits neuroldgicos
agudos son motivos de consulta frecuentes, las causas son
complejas y multifactoriales, representan una confluencia
de situaciones, deben apoyarse en estudios por imagenes
en tiempos oportunos para ofrecer tratamientos y evitar
complicaciones.
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ICTUS ISQUEMICO TRAS TRAUMATISMO
CRANEAL LEVE. A PROPOSITO DE UN CASO

Valdés Diéguez, Carmen; Gabaldéon Albero, Alba; Ordofio
Saiz, Victoria; Hernandez Muela, Sara; Beseler Soto, Beatriz;
Montoya Filardi, Alejandro.

Hospital Universitario La Fe, Valencia.

Introduccion: La vasculopatia lenticuloestriada
calcificante supone el estadio final de la vasculopatia
lenticuloestriada, una entidad radiolégica inespecifica
descrita frecuentemente en neonatos. Puede aumentar el
riesgo de sufrir ictus isquémicos de los ganglios basales tras
traumatismos banales en nifios entre 6 y 18 meses de edad.

Caso clinico: Lactante de 13 meses derivada a nuestro
centro desde hospital secundario por aparicion de focalidad
neurolégica después de traumatismo craneoencefalico (TCE)
leve occipital producido al caerse al suelo desde su propia
altura. Presentaba somnolencia, hemiparesia derecha,
afasia e inestabilidad de la marcha. Se habia realizado
tomografia computerizada craneal (TC) sin contraste que
era normal. En nuestro centro se completé estudio con
resonancia magnética cerebral en la que se observaba lesion
isquémica aguda en el territorio de las arterias perforantes
lenticuloestriadas de la arteria cerebral media izquierda.
Se realizd ecografia cerebral en la que se confirmaba
vasculopatia estriada. Durante su ingreso presentd mejoria
progresiva, recuperando el habla y la deambulaciéon normal,
persistiendo Unicamente cierta torpeza manipulativa con la
mano derecha. Se dio el alta con tratamiento profilactico con
acido acetilsalicilico.

Conclusiones: La aparicion de focalidad neurolégica

en lactantes tras un TCE leve puede ser secundaria a
vasculopatia estriada calcificante. Si bien el hallazgo de
calcificaciones puntiformes en los ganglios basales en el TC
es patognoménico nos podemos apoyar en el ultrasonido
transfontanelar para su diagnéstico. El prondstico es bueno
con recuperacion total en muchos casos. Hay mayor riesgo
de recurrencia en los primeros meses por lo que se puede
iniciar profilaxis antiagregante.
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NEUROSARCOIDOSIS PEDIATRICA: UN RETO
DIAGNOSTICO Y TERAPEUTICO

Valera Parraga, Francisca'; Martinez Salcedo, Eduardo?;
Mesa Del Castillo Bermejo, Pablo'; Yago Ugarte, Ines';
Ibafiez Mico, Salvador'; Armangue Salvador, Thais?.

"Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia;
2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Introduccion: La sarcoidosis pediatrica es una
enfermedad inflamatoria granulomatosa caracterizada por
la presencia de granulomas epiteloides no caseificantes
en diferentes tejidos, incluido el sistema nervioso
(neurosarcoidosis, NS), tanto en parénquima, vasos o nervio
periférico, por lo que no existe una clinica especifica. Las
manifestaciones mas frecuentes son las crisis epilépticas
y la afectacion del nervio Optico. Incidencia pediatrica
desconocida (3-10/100.000 adultos). El diagndstico definitivo
es mediante confirmacion histopatoldgica. En el tratamiento
se utilizan corticoides, inmunosupresores y farmacos
bioldgicos (anti-TNF, anti-IL-1).

Caso clinico: Nifia de 11 afios con clinica de marcha
torpe con caidas y artropatia leve multiple de cuatro meses
de evolucion. Vasculitis retiniana (predominio venoso)/vitritis/
atrofia nervio 6ptico derecho de un mes. Exploracion: signos
piramidales bilaterales. Marcha paraparética. Sensibilidad
conservada. No trastorno del movimiento. Cognitivo
conservado. Exploraciones complementarias: neuroimagen
sugestiva de vasculitis/mielitis longitudinal extensa. LCR:
hipercelularidad monocitica/hiperproteinorraquia. Amplio
estudio infeccioso y oncoreumatoldgico normal. Anticuerpos
(suero/LCR) anti AQP4, antiMOG y bandas oligoclonales
normales. PESS/PEV normales. Curso clinico progresivo
con fases de mejoria en relacion con tratamiento corticoideo
y franco empeoramiento a la suspension del mismo, con
pérdida de la marcha e incontinencia vesical/anal. Biopsia
cerebral con granulomas no necrotizantes e infiltrado
inflamatorio crénico linfoplasmocitario moderado, algunos
de predominio vascular. Tratamiento: corticoterapia +
Infliximab+ metrotexate.

Conclusiones: La NS en pediatria es excepcional. La
manifestacion clinica mas frecuente son las convulsiones
(24.5%). Puede presentar graves secuelas funcionales por
lo que un diagnéstico precoz es prioritario no existiendo un
protocolo establecido. Precisa diagndstico diferencial con
infecciones cronicas, inmunodeficiencias primarias y otras
enfermedades inflamatorias sistémicas.
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SINDROME DE ENCEFALOPATIA POSTERIOR
REVERSIBLE COMO DEBUT DE GLOMERULONE-
FRITIS POSTINFECCIOSA

Bureba Herrando, Sara; Ruiz Colodrero, Alejandra; Monge
Galindo, Lorena; Jiménez Olmos, Ainhoa; Lépez Lafuente,
Amparo; Martin Costa, Ana.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: El sindrome de encefalopatia posterior
reversible (PRES) es una entidad clinico-radiolégica
con sintomas diversos (vomitos, cefalea, convulsiones o
alteraciones visuales y del nivel de conciencia) resultado
de una disregulacion vascular por diversas causas:
autoinmunes, renales o farmacos como pseudoefedrina.
La neuroimagen se caracteriza por lesiones bilaterales
focales reversibles (edema vasogénico) en lébulos parietal
y occipital.

Caso clinico: Nifia de 10 afios que acude por
inestabilidad de la marcha, desviacion conjugada de
la mirada a la derecha con incapacidad de centrarla y
tendencia a somnolencia de una hora de evoluciéon. En
ocasiones refiere asociar pérdida visual. Cefalea y vomitos
las 12 horas previas. Durante la valoraciéon presenta crisis
focal de hemicuerpo derecho que cede con midazolam.
Antecedente de cuadro febril el mes anterior. TAC craneal
y LCR sin alteraciones. Las primeras horas de ingreso
presenta exploracion neurolégica normal, hipertension
arterial y dificultad respiratoria, objetivando derrame
pleural y pericardico. Se inicia tratamiento antihipertensivo.
Posteriormente se constata hematuria, proteinuria, aumento
de creatinina, hipocomplementemia C3 y ASLO elevado,
resultados compatibles con glomerulonefritis postinfecciosa.
La resonancia cerebral a las 24 horas del ingreso mostré
lesiones parietooccipitales bilaterales (edema vasogénico).
Ha permanecido asintomatica tras control de hipertension.

Conclusiones: EI PRES es una complicaciéon
neurolégica poco frecuente, requiriendo alto indice de
sospecha para su diagnéstico. Es importante la identificacion
precoz para iniciar medidas terapéuticas que eviten dafio
neuroldgico permanente. La hipertension arterial suele ser
el desencadenante comun. Destacar la importancia de una
adecuada toma de constantes en urgencias neurolégicas
para un adecuado enfoque diagnéstico y terapéutico.
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VASCULITIS CEREBRAL PRIMARIA PROGRESIVA
EN PACIENTE CON SINDROME DE GOLDENHAR

Brincau Garcia, Francisco Javier; Montiel Rey, Ana; Chacén
Pascual, Alimudena; Aguado Del Hoyo, Alejandra; Vazquez
Lépez, Maria; Garcia Uzquiano, Rocio.

Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid.

Introduccion: El espectro 6culo-auriculo-vertebral se
caracteriza por la presencia de anomalias que se desarrollan
esporadicamente debido a defectos en laformacion del primer
y segundo arco braquial. El sindrome de Goldenhar (SG)
se engloba dentro de este espectro, asociando anomalias
vertebrales y/o oculares. La expresividad clinica es variable.
Las manifestaciones neuroldgicas son infrecuentes e
incluyen la microcefalia, hidrocefalia, hemiparesia y la
malformacion de Arnold Chiari, entre otras.

Caso clinico: Nifia de 14 afos con SG que presenta
a nivel hemifacial derecho: paresia facial, ptosis y
microftalmia. Asocia hipoacusia secundaria a otitis de
repeticion. A los 13 afos inicia cuadros recurrentes de
focalidad neuroldgica aguda consistentes en alteraciones
sensitivas de la hemicara y brazo derechos. La RM cerebral
no muestra lesiones hemorragicas ni isquémicas. En la
angiografia se objetiva importante estenosis de la ACM
izquierda, con datos de colateralidad. Estudio etioldgico
(serologias, autoinmunidad en sangre y LCR) negativo.
Recibe tratamiento antiagregante y corticoterapia. Como
complicaciéon presenté un estatus convulsivo en posible
relacion al contraste empleado en la arteriografia, por lo que
se inici6 tratamiento con levetiracetam. En ultimo control de
neuroimagen se objetiva aparicion de lesiones isquémicas en
ambos hemisferios y progresion de la estenosis ACM, todo
ello sugestivo de vasculitis cerebral progresiva de pequefo
y mediano vaso. Dada la persistencia de la clinica sensitiva
y la progresién radioldgica se intensifica la inmunosupresion
con micofenolato de mofetilo con buena respuesta.

Conclusion: las manifestaciones neurolégicas del SG,
aunque infrecuentes, pueden ser potencialmente graves y
progresivas.
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Trastornos del Movimiento
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ENFERMEDAD DE HUNTINGTON JUVENIL, UNA
ENTIDAD POCO CONOCIDA

Folch Benito, Marta'; Baré Serrano, Anna'; Peréz Duefias,
Belén2.

'Fundacié Hospital Asil de Granollers, Granollers; 2Hospital
Universitari Vall d'Hebron, Barcelona.

Introduccion: La enfermedad de Huntington (EH) juvenil
(<20 afos) es una variante poco frecuente, de herencia
monogénica, que presentan los pacientes con mas de 60
repeticiones del triplete CAG. Se caracteriza por trastornos
motores, psiquiatricos y cognitivos distintos a la presentacion
del adulto. La progresion de la enfermedad es mas severa 'y
en el 80% de los casos la herencia es por via paterna.

Caso clinico: Nifia de 10 afios que fue remitida para
estudio por dificultades de aprendizaje con regresién motora,
cognitiva y del lenguaje mas evidente en los ultimos meses
acompafado de alteracion conductual. Cabe destacar
multiples familiares por rama paterna incluido el padre
afectos de EH de debut en la edad adulta. Presenta sindrome
rigido-acinético asociado a movimientos distonicos con
afectacion bulbar (disartria, disfagia) y deterioro cognitivo.
En la resonancia magnética cerebral se observa atrofia
bilateral de los nucleos caudado y putamen sin afectacion
cortico-subcortical. Aunque clinicamente el diagnéstico
es de EH juvenil, se cursa estudio genético en saliva para
analisis de repeticiones CAG en el gen HTT. Actualmente
se atiende desde un enfoque multidisciplinar con abordaje
farmacoldgico conductual y soporte psicoldgico para la
paciente y la familia.

Conclusion: Los pocos pacientes descritos con EH
juvenil y la variabilidad clinica significativa en la forma de
presentacion supone un reto en su diagnostico. Debemos
sospechar ante una historia familiar positiva con afectacion
neuroldgica global y conductual ya que en la mayoria
de casos se retrasa el diagnostico asi como el manejo
multidisciplinar para mejorar su calidad de vida.
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ESPECTRO CLINICO MOTOR ASOCIADO AL
DEFECTO EN EL GEN ADPRHL2

Salgado Irazabal, Mikel; Correa Vela, Marta; Blanco
Martinez, Barbara; Muioz Cabello, Beatriz.

Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.

Introduccion: El gen ADPRHL?2 codifica una proteina
implicada en la modificacion post-traduccional de la
respuesta celular al estrés. Su defecto genético esta
asociado a un cuadro degenerativo de inicio en la infancia
que cursa con un sindrome epilepsia-ataxia inducido por
estrés (siglas en inglés: CONDSIAS) descrito en menos de
50 casos hasta la fecha.

Objetivos: Presentamos 2 casos con la variante
c.1038C>G(p.Tyr346*) en ADPRHL2 que presentan
variabilidad fenotipica con el objetivo de ayudar a definir el
espectro clinico asociado a este gen.

Material y métodos: Describir la presentacion clinica del
fenotipo motor de dos casos portadores homocigéticos de la
variante ¢.1038C>G(p.Tyr346*) en ADRPHL2.

Resultados: Primero, un varén de 6 afos que sufre desde
los 2 afios episodios paroxisticos de torticolis, inestabilidad
y distonia axial asociados a infecciones. Intercrisis presenta
solo torpeza motora autolimitada al realizar ejercicio intenso
y un trastorno sociocomunicativo leve.

Segundo, una nifia con episodios repetidos de ataxia
y laterocolis asociado a cuadros infecciosos desde los 2
afos. En la evolucion la paciente presenta ataxia cerebelosa
progresiva, cuadros disautondmicos intestinales y tetraplejia
por neuropatia axonal severa ventilodependiente con
fluctuaciones asociadas a infecciones falleciendo a los 12
afos.

Conclusiones: Los casos presentados muestran un
espectro clinico de trastornos del movimiento episédicos no
asociados a epilepsia que incluyen la torticollis paroxistica y
la ataxia, observandose por lo demas una pobre correlacion
genotipo-fenotipo asociada al defecto genético. EI ADPRHL2
es un gen a valorar en cuadros de torticollis paroxistica
relacionados con infecciones y/o estrés que no mejoran tras
la edad preescolar.
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DISQUINESIA PAROXISTICA KINESIGENICA POR
MUTACION CLCN1: REPORTE DE UN CASO

Lapunzina Soler, Paloma; Irazabal, Nadia Inés; Carranza
Rojo, Daniel.

Clinica Universidad de Navarra, Pamplona.

Introduccion: Las disquinesias paroxisticas
kinesigénicas (PDK) debutan en la nifiez con episodios cortos
de distonia y/o corea en extremidades, desencadenados por
el movimiento voluntario, sin alteraciéon de la conciencia y
con respuesta favorable a farmacos anticrisis. Se asocian
a mutaciones en varios genes, pero el papel de CLCN1,
asociado con miotonia congénita, es menos claro. En el
diagnostico diferencial con miotonia congénita, ayuda
la ausencia de mejoria con el movimiento repetitivo y del
empeoramiento con el frio.

Caso clinico: Varén de 9 anos, con antecedente de tics
motores complejos, con reciente aparicién de movimientos
transitorios de extremidad inferior derecha. Aporta video:
disquinesias en la pierna derecha al iniciar un movimiento
o cambiar la velocidad o direccién. A la exploracion: distonia
paroxistica de pie derecho, con movimiento coreiforme de la
pierna. Se desencadena al caminar o al realizar repeticiones
de elevacion de rodillas. No se obtiene respuesta miotdnica
concluyente en la percusion de la eminencia tenar. Ante
diagndstico clinico de PKD se solicita: EEG y RM normales,
EMG sin descargas mioténicas y genética con identificacion
de mutacion patogénica en CLCN1. Se inicia tratamiento
con oxcarbazepina y tras tres meses, desaparicion de
PKD en extremidades inferiores, persistiendo tics motores
complejos.

Discusion/Conclusion: Se han descrito previamente
casos de PKD por CLCN1 pero con escasa respuesta a
farmacos y con empeoramiento con el frio, no pudiendo
descartar un fenotipo de miotonia. Se aporta un paciente con
fenotipo electroclinico de PKD, sin miotonia, para apoyar la
extension del fenotipo relacionado con mutaciones en CLCN1.
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HISTORIA NATURAL DE LA NECROSIS ESTRIATAL
BILATERAL POR ADAR1: RELATO DE UN CASO
CON 23 ANOS DE SEGUIMIENTO

Lapunzina Soler, Paloma; Irazabal, Nadia Inés; Avilés Olmos,
Iciar; Sanchez-Carpintero Abad, Rocio.

Clinica Universidad de Navarra, Pamplona.

Introduccion: Recientemente se ha descrito la
asociacion de mutaciones en el gen ADAR1 con el sindrome
de Aicardi-Goutiéres y la necrosis estriatal bilateral. Nuestro
objetivo es describir la evolucion clinica a lo largo de 23 afios
de una paciente con distonia generalizada asociada al gen
ADAR1.

Caso clinico: Inicia a los 7 meses con distonia de
extremidad superior izquierda tras infeccion respiratoria
leve que evoluciona rapidamente a una forma generalizada
con compromiso transitorio de los nucleos de la base en
imagenes cerebrales. Se intentaron diferentes tratamientos
farmacoldgicos, logrando mejoria clinica solo con
benzodiacepinas. En su evolucion presentd un estatus
distonico sin factor desencadenante identificado y otros en
contextofebril, un sindrome extrapiramidal con parkinsonismo
y requirié una tenotomia de aductores y psoas izquierdo.
Desde el debut ha tenido 3-4 episodios febriles anuales sin
foco. Alos 2 afios se diagnostica de retraso pondo-estatural.
A los 3 afios presentd una Unica crisis convulsiva febril.
Desde los 8 afos, tiene episodios recurrentes de eccema
de predominio peribucal, perniosis (sabafiones) y exantema
petequial. En su evolucién se han realizado estudios
neurometabdlicos, biopsia muscular, cariotipo, panel de
genes de enfermedades autoinflamatorias; siendo todos
negativos. Ante la sospecha clinica, se solicita genética
para ADAR1 y RM cerebral que confirman diagnoéstico de
necrosis bilateral estriatal asociada a ADAR1.

Conclusiones: Los fenotipos completos pueden llevar
mucho tiempo para manifestarse, y por tanto, en sugerir
un sindrome o posible diagnostico. Nuestra paciente ha
manifestado el fenotipo al completo asociado a ADAR1 a lo
largo de 23 afios.
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CAUSA MUY INFRECUENTE DE TRASTORNO DEL
MOVIMIENTO

Mederos Rodriguez, Andrea; Villanueva Accame, Victoria;
Del Pino Garcia, Marta; Salvador Caiibano, Maria;
Dominguez Chafer, Matilde; Figueroa Herrera, Marian Paola.

Hospital Universitario de Canarias, San Cristobal de La
Laguna.

Introduccion: La deficiencia mitocondrial de enoil-
coenzima A hidratasa es una entidad infrecuente, causante
de distintos fenotipos de trastornos del movimiento: sindrome
de Leigh neonatal, retraso del neurodesarrollo durante la
infancia o distonias paroxisticas aisladas.

Caso Clinico: Nifia de 3 afios con movimientos rapidos
(<1 segundo), intermitentes, repetidos, involuntarios, de
contraccion muscular a nivel de MMSS, lateralizacion
cervical y protrusion lingual con mirada hacia arriba, de 3

dias de evolucién. Asocia inestabilidad con aumento de base
de sustentacion y habla “entrecortada”. Exploracion fisica:
dificultades en la pronunciacién, episodios de desviacion
de mirada hacia arriba y lateral, movimientos disténicos
cervicales y de MMSS.

Pruebas complementarias:

« Analitica sanguinea: normal.

+ Estudio metabdlico: acilcarnitinas con C2 y alguna
acilcarnitina de cadena media disminuidas.

+ LCR: bioquimica normal, panel meningitis/encefalitis
negativo.

« EEG, PEATC, PEV, ERG normales.

* RM craneal: hiperseial T2/Flair en globos palidos
simétrica bilateral.

Mejoria progresiva hasta asintoméatica, se inicia vitaminas,
coenzima Q10 y carnitina, a la espera de resultados de
estudio metabdlico.

Tras 4 meses consulta por engarrotamientos de pie,
extendidos a pierna y muslo, vespertinos, minutos de
duracion, precedidos de movimientos bucales y lateralizacion
cervical. RM craneal sin cambios, analitica sanguinea,
electromiograma y bioquimica de LCR normales. Se solicita
neuroexoma y neurotransmisores en LCR.

Tratamiento con carbamazepina, mejoria inicial,
posteriormente sin cambios. Hallazgo de variantes en
ECHS1, causante de deficiencia mitocondrial de enoil-
coenzima A hidratasa.

Conclusiones: No existe tratamiento curativo, el manejo
es sintomatico, para las distonias paroxisticas de eleccion
benzodiacepinas. Entre las recomendaciones dietéticas
destacar restriccion de grasas y valina.

P-198

MIOCLONUS INTRATABLE NEONATAL ASOCIADO
A LA MUTACION DEL GEN KIF5A

Brincau Garcia, Francisco Javier; Montiel Rey, Ana; Lopez
Pequefio, Javier; Chacdén Pascual, Almudena; Miranda
Herrero, Maria Concepcién.

Hospital General Universitario Gregorio Marafion, Madrid.

Introduccion: El gen KIF5A codifica una cadena pesada
de cinesina especifica de neuronas que participan en el
transporte intracelular mitocondrial. Las variantes en el
dominio motor suelen asociarse tipicamente con paraplejia
espastica hereditaria o enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
tipo 2. Las variantes en la cola de KIF5A predisponen a
la esclerosis lateral amiotrofica y a mioclonus neonatal
intratable.

Caso Clinico: Nifia de 3 afos y 6 meses, primera hija
de padres no consanguineos sanos. Nace a término por
parto eutdcico con distrés respiratorio al nacimiento con
buena evolucion. Desde el nacimiento presenta opsoclonus,
irritabilidad, hiperexcitabilidad, mioclonias generalizadas e
hipotonia axial con problemas de succion y deglucion. Se
realiza analitica basica, estudio de catecolaminas, estudio
metabolico ensueroorinay LCR (basicoy neurotransmisores)
y panel de canalopatias sin alteraciones y se inicid
clonazepam con mejoria leve. A los 6 meses inicia cuadro
de encefalopatia epiléptica con espasmos que respondio
a vigabatrina. El exoma clinico confirma la presencia de la
variante heterocigota missense c¢.1637G>T, p.(Arg546Leu)
en el gen KIF5A heredada de la madre (mosaicismo 11%)
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responsable del mioclonus neonatal intratable. Actualmente
presenta retraso grave del neurodesarrollo y epilepsia bien
controlada con levetiracetam y vigabatrina, manteniendo
clinica de discinesias paroxisticas de dificil manejo.

Conclusion: El mioclonus neonatal intratable asociado
a mutaciones en KIF5A se caracteriza por encefalopatia
epiléptico disquinética grave con movimientos oculares
anormales desde el nacimiento. La mutacién de nuestra
paciente no se habia asociado con anterioridad a este
fenotipo clinico.

P-199
SINDROME MIOCLONIA-DISTONIA DYT11

De La Torre Martin, Lydia; Martinez Granero, Miguel Angel;
Martinez Del Val, Elena; Bermejo Arnedo, Ignacio; Garcia
Pérez, Asuncion.

Fundacién Hospital Alcorcon, Alcorcén.

Introduccion: Los trastornos del movimiento son un
motivo frecuente de consulta en pediatria. Entre ellos se
encuentran las mioclonias, que no siempre son de origen
epiléptico, sobre todo cuando se asocian a otros trastornos
del movimiento

Caso clinico: Nifa de 2 afios que consulta por

contracciones musculares rapidas y breves a nivel de tronco,
extremidades superiores y cuello, que impresionan de
mioclonias, con EEG normal. Sin antecedentes personales
ni familiares de interés y con desarrollo psicomotor normal.

Evolutivamente las mioclonias le generan repercusion:
caida de objetos y temblor a la manipulacién, pero ademas
asocia posturas anormales mantenidas (distonias) en
situaciones concretas (beber de un vaso). Se realiza RM
cerebral y estudio metabdlico, normales.

Se solicita estudio genético dirigido al gen SGCE
presentando una variante en heterocigosis relacionada con
el sindrome de mioclonia-distonia (DYT11). El padre es
portador de la misma mutacion siendo asintomatico.

Actualmente 5 afios de edad, presenta repercusion
funcional, intelectualmente normal, sin tratamiento por
deseo familiar.

Conclusiones: El sindrome mioclonia-distonia DYT11
consiste en mioclonias de predominio en cuello, tronco y
extremidades superiores, que predominan sobre la distonia
y comienza en la primera/segunda década de la vida. Es de
herencia AD con impronta materna. La evidencia de clase
1 respalda la mejoria de las mioclonias y la distonia con
zonisamida. Farmacos antiepilépticos como clonazepam,
valproato y levetiracetam mejoran las mioclonias, asi como
los anticolinérgicos y la toxina botulinica para la distonia.
La estimulacion cerebral profunda ha demostrado resultar
eficaz tanto en las mioclonias como la distonia.
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Fernandez Cebrian, Santiago Andres, P-046, P-183,
P-161

Fernandez Cooke, Elisa, P-154

Fernandez Garcia, Ana, O-067, P-070, P-116, P-140

Fernandez Garcia, Miguel Angel, 0-010, 0-024, O-084,
0-116, 0-113, P-016, P-025, P-035, P-098, P-117,
P-128, P-169

Fernandez Garcia, Sonia, P-015, P-177

Fernandez Gonzalez, Alicia, P-068

Fernandez Jaén, Alberto, O-118, P-182, P-121

Fernandez Lopez, Ana, O-119

Fernandez Lozano, Gema, P-095, P-156

Fernandez Marin, Ana, O-050, O-127, P-011,P-006,
P-113, P-159

Fernandez Moran, Alejandra, P-140

Fernandez Palomo, Alicia, O-086

Fernandez Perrone, Ana Laura, P-121

Fernandez Perrone, Ana Lura, P-182

Fernandez Ramos, Joaquin Alejandro, O-010, P-016,

P-025, P-027, P-028

Fernandez Recio, Maria, O-091

Fernandez Simoén, Jaime, P-074, P-171

Fernandez Torre, Jose Luis, P-052

Fernandez Torrén, Roberto, P-016

Ferrandez Berenguer, Maria Jesus, P-051

Ferrando Rubert, Balma, P-170

Ferrero Turrion, Julia, O-066

Ferrin, Mary Alejandra, O-057

Figueroa Herrera, Marian Paola, P-197

Flanigan, Kevin, P-017

Flege, Silke, O-047

Flores Ramos, Gissele, P-018, P-019, P-150

Folch Benito, Marta, O-028, P-039, P-193

Fonollosa, Jordi, O-015

Fons Estupifia, Maria Del Carmen, 0-015, O-017, O-091,
P-033, 0-068, O-125, P-032, 0O-088, O-104, O-110

Fonseca Perez, Elianet, O-077, O-079, O-080

Font-Llagunes, Josep Maria, O-007

Fontalba Romero, Ana, O-061, P-015, P-052

Foo, Lin, P-031

Fornaguera Marti, Montserrat, O-095, O-094

Forsyth, Rob, P-166

Francisco Martinez Calvo, Fernando, O-002, O-049,
0-064, 0-081

Fraschini, Maddalena, O-020

Fratini, Elena, O-020

Freilinger, Michael, O-123

Fuentes Pita, Patricia, O-045

Fumagalli, Francesca, 0O-020

Furones Garcia, Marta, O-133, P-100, P-137

g

Gabaldon Albero, Alba, 0-018, 0O-051, O-096, P-060,
P-153, P-186, P-189

Gaitero Pérez, Alicia, P-058, P-109

Galan Goémez, Enrique, P-010

Galdeano Ruiz De Larramendi, Maria-Asuncion, O-052

Gallart-Agut, Roger, O-007

Galley Martin, Carmela Paula, P-153

Gallo, Vera, 0O-020

Galosi, Serena, 0-013

Gambin Garcia, Claudia, P-073

Gamundi Rodriguez, Maria José, P-089, P-130

Ganc Zaslavsky, Gabriela, O-065

Ganieva, Manizha, 0-120

Garcés Cubel, Rocio, P-123

Garcia, Oscar, 0O-130

Garcia Boente Aguiar, Marina, O-059, P-077, P-092

Garcia Campos, Oscar, P-023, P-080, P-124, P-178,
P-187

Garcia Candel, Sara, P-104

Garcia Cardaba, Luis Miguel, O-027

Garcia Castro, Monica, O-061

Garcia Cazorla, Angeles, 0-002, 0-091, 0-022, 0-039,
0-060

Garcia Cazorla, Angeles, 0-015, 0-019

Garcia Cazorla, Angels, 0-014, O-037

Garcia Duran, Amalia Maria, O-063, O-081, O-109, P-012,
P-061, P-075, P-079, P-127

Garcia Ezquiaga, Jorge, O-058, O-066

Garcia Fernandez, Laura, P-151
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Garcia Fernandez, Sonia, 0O-061, P-043
Garcia Gonzalez, Noelia, P-112

Garcia Henarejos, Maria, P-134, P-168
Garcia Jiménez, Inmaculada, P-185

Garcia Jiménez, Maria Concepcién, 0O-049, P-055, P-061,

P-120

Garcia Lopez, Nelly, P-094, P-101

Garcia Lopez, Nelly, P-021

Garcia Miralles, Laura Carlota, P-030

Garcia Montero, Maria, P-071

Garcia Morales, Irene, 0O-005, O-087

Garcia Navarro, Magdalena, P-119

Garcia Oguiza, Alberto, P-133, 0-022

Garcia Penalver, Cristina, O-133, P-100, P-137

Garcia Pefas, Juan José, O-003, O-053, 0O-083, P-001,
P-003, P-004, O-042

Garcia Pérez, Asuncion, 0O-031, P-091, P-199

Garcia Pérez, Maria Asuncion, O-027

Garcia Puig, Montserrat, 0-025

Garcia Ribes, Ainhoa, P-022, P-085, O-042

Garcia Romero, Mar, O-010

Garcia Romero, Maria Del Mar, 0-113, P-016, P-026,
P-028, P-098, P-169

Garcia Ron, Adrian, P-013, P-040, P-058, P-059, P-074,
P-109, P-144, P-171, O-042, O-070

Garcia Salgado, Maria Jesus, O-057, P-129

Garcia Sanchez, Ana, 0-133, P-100, P-137

Garcia Sanchez, Veronica, O-130

Garcia Solaesa, Virginia, P-048

Garcia Tena, Jesus, P-095, P-156

Garcia Uzquiano, Rocio, O-009, 0-010, O-012, 0O-034,
0-113, 0-131, P-016, P-025, P-049, P-103, P-192

Garcia Vizcaino, Lucia, P-126, P-131

Garcia-Catalan, Maria Jesus, O-076, P-167

Garcia-Jiménez, Belén, P-082

Garone, Giacomo, 0O-013

Garrote Adrados, Jose Antonio, P-030

Garrote Molpeceres, Rebeca, 0-030, O-069

Garza Espi, Elvira Aranzazu, P-110

Gascon Giménez, Francisco, P-165

Gendive Martin, Miriam, P-133

Giacomotto, Jean, O-120

Gil Calderon, Francisco Javier, O-085, P-008, P-145

Gil Ortega, David, O-106

Gil-Nagel Rein, Antonio, 0O-005, 0-017, O-048,
0-087

Gilarte Herrera, Cristina Eugenia, O-086

Giner Bayarri, Pau, P-005

Giorgi, Simona, 0-048

Gisbert, Laura, O-062

Gisbert Molina, Mar, P-110

Giuffrida, Andrea, O-047

Gomez Andres, David, 0O-008, O-010, O-012, O-028,
0-062, 0-096, O-114, O-115, P-020, P-021

Gomez Chiari, Marta, 0-091, 0-037, O-104,
P-033

Gobmez Garcia De La Banda, Marta, O-012

Gomez Gosalvez, Franciso, P-073

Goémez Lado, Maria Del Carmen, O-045

Goémez Martin, Hilario, 0-010, 0O-113, 0-118, 0-124

Goémez Pérez, Sara, P-148

Goémez Roca, Pablo, P-002

Goémez Sanchez, Candela, O-063, O-109, P-079,
P-120, P-127

Goémez-Pastrana Pau, Irene, O-032

Gomis Rodriguez, Ana, P-073

Gonzalez, Gabriel, 0-033

Gonzalez, Maria Isabel, P-068

Gonzalez, Vanesa, O-008

Gonzalez Alguacil, Elena, 0-002, 0O-053, 0-083, 0-093,
P-001, P-004, O-042

Gonzalez Alvarez, Veronica, 0-025, 0-030, O-077, O-079,

0-080, P-024, P-065

Gonzalez Amor, Lara, O-066

Gonzalez Barrios, Desiré, 0O-010, P-016, P-025, P-158,
P-175

Gonzalez Campillo, Maria Teresa, 0-017, P-138,
P-180

Gonzalez Lamufio, Domingo, O-061

Gonzalez Meneses, Antonio, P-155

Gonzalez Miares, Cristina, P-034

Gonzalez Moreno, Mariano José, P-029

Gonzalez Paz, Helena, P-046, P-093, P-161, P-183

Gonzalez Perez, Marta, O-027, P-091

Gonzalez Rabelino, Gabriel Gonzalez Rabelino, O-022

Gonzalez Santiago, Maria Pilar, P-056, P-086

Gonzalez Tarancoén, Ricardo, P-120

Gonzalez-Lamuio Sanchis, Carmen, P-034

Gonzalo Consuegra, Julia, O-103

Gonzalo San Esteban, Alicia, O-085, P-008

Gordo Baztan, Isabel, P-014

Gorria Redondo, Nerea, 0-029, O-041, P-048

Gowda, Vykuntaraju K, O-120

Graus, Francesc, O-080

Grimalt Calatayud, Maria Antonia, O-010, O-113, P-025,
P-028, P-076

Grullon Urefa, Estefani Carolina, O-067

Grupo De Investigadores De Cuidame, 0-010, O-113,
P-016, P-025

Guasp, Mar, 0-079

Guerrero Martinez, Alba, P-104

Guerrini, Renzo, P-003

Guglieri, Michela, P-017

Guillen, Elisa, P-027

Guillén Mendoza, Noelia, P-139

Guillén Onandia, Ingrid, O-003, 0-038, 0-053, O-075,
0-078, 0O-083

Guirao Rodriguez, Rosana, O-089

Gutierrez Carrera, Juan Manuel, O-117

Gutiérrez Delicado, Eva, O-003

Gutiérrez Gonzalez, Elena Pilar, O-097

Gutiérrez Rodriguez, Ana, O-054, 0O-068, O-090

Gutiérrez Valcuende, Cristina, P-071

Gutierrez Zamorano, Maria, 0-124

Guzman Vizcaino, Maria Del Mar, O-014, P-037, P-069,
P-078, P-164

Habimana Jordana, Nyirahabimana Anna, O-068
Harijan, Pooja, P-050
Hedrera Fernandez, Antonio, P-112, P-152

Hernandez, Alejandro, P-059, P-074, P-144, P-171, O-070,

P-013
Hernandez Fabian, Aranzazu, O-097, O-107, O-124
Hernandez Gallego, Gemma, P-038, P-045, P-108
Hernandez Muela, Sara, 0-018, O-051, 0O-096, P-060,
P-153, P-186, P-189
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Hernandez Pérez De Alejo, Ana Lilia, O-089, P-126, P-131,
P-179

Hernandez Pérez, Arianna Alejandra, O-099

Hernandez Prieto, Alba, O-124, P-030, P-125

Hernandez Tienza, Fatima, O-086

Herrera Castillo, Laura Ximena, 0-034, O-131

Herrera Lopez, Maria, P-080

Hervas, David, O-113

Hoenicka, Janet, O-011

Holubova, Veronika, O-130

Honzik, Tomas, O-130

Hortelano, Myriam, P-026

Hortigliela Saeta, Maria Montesclaros, O-085, P-008

Houlden, Henry, O-120

Huete Hernani, Begofia, O-058, O-066

Ibafiez Micé, Salvador, O-001, O-002, P-009, 0-042,
0-106, P-026, P-063, P-106, P-190

Ibiricu Lecumberri, Ana, O-127

Iglesias, Carmen, O-127, P-006, P-173

Iglesias Rodriguez, Mario, O-085, O-113, P-008, P-057,
P-132, P-145

llundain Lépez De Muniain, Andrea, O-029

Irazabal, Nadia Ines, O-004, O-072, P-107, P-188, P-195,
P-196, P-143

Isidoro Garcia, Maria, O-057

ltzep, Deborah, O-076, P-167

Izaguirre Diaz, Nerea, O-044

Izquierdo Alvarez, Silvia, 0-064

Jadraque Rodriguez, Rocio, P-073

Jiménez Blanco, Laura, P-037, P-069, P-078,
P-164

Jiménez De Domingo, Ana, P-121, P-182

Jimenez Echevarria, Saioa, O-054, P-133

Jiménez Fabrega, Francesc Xavier, 0-025

Jiménez Gonzalez, Aquilina, 0-067, O-107, O-124, P-070,
P-116, P-140

Jiménez Gonzalez, Erika, O-099

Jiménez Iniesta, Esther, O-054, O-077, P-037, P-069,
P-078, P-164

Jiménez Marina, Lorena, P-056, P-086

Jiménez Martin, Idoia, P-148

Jiménez Olmos, Ainhoa, P-191

Jiménez-Legido, Maria, O-080

Joga, Lorena, P-167

Johnson, Heather, O-040

Jou, Cristina, O-104, P-019, P-150

Juberias Alzueta, Cristina, O-129, P-007, P-114,
P-136

Julia Palacios, Natalia, O-019, 0-039, O-054, O-060

Julve Chover, Natalia, P-186

Juntas, Raul, P-020

Junyent Segarra, Mar, 0-095, O-094

Justel Rodriguez, Maria, O-057, O-124, P-129

Kaiyrzhanov, Rauan, 0-120

Kanaan Leis, Sara, P-115

Klotz, Kerstin A., P-047

Korff, Christian, O-040

Kortabarria Elguero, Maialen, O-127
Koy, Anne, 0-013, O-118

Kumar, Ratna, P-047

Kunzelmann, Karl, O-118

Lafuente Hidalgo, Miguel, O-049, 0O-064, O-084, P-055,
P-061

Lagae, Lieven, O-048

Lamagrande Casanova, Nuria, 0-003, O-038, O-053,
0-075, 0O-078, 0O-083

Laner, Andreas, O-120

Lafa Ruiz, Borja, O-044

Lapunzina, Pablo, O-017

Lapunzina Soler, Paloma, P-195, P-196

Lascano, Nazareno Juan, O-023, O-037

Latorre Tejerina, Maria, P-104

Lazaro Carrefio, Maribel, P-165

Lefranc, Jeremie, O-040

Leon Carrasco, Rafael, O-015

Ledn Guijarro, José Luis, P-165

Leuzzi, Vincenzo, 0O-013, O-015

Liébana Rojas, Constanza, O-101

Liendo Vallejos, Silvia, O-065

Lim, Albert, P-166

Lin, Jean-Pierre, O-013

Linkenkaer-Hansen, Klaus, O-094

Liz Bejaran, Marlin, O-082, O-084

Llochmuller, Hanns, P-149

Lloris Romero-Salazar, Azucena, O-075

Llufriu, Sara, O-079

Lobato Lopez, Sara, O-073, P-163

Lopez Lopez, Maria, O-042

Lépez, Mireia, O-096

Lopez Allue, Laura, P-071

Lopez Casas, Jesus, O-121

Lépez Cruz, Joaquin, P-134, P-168

Lopez Grondona, Fermina, O-092

Lépez Lafuente, Amparo, 0-049, 0-064, O-081, O-109,
P-055, P-061, P-120, P-191

Lopez Laso, Eduardo, O-017

Lépez Laso, Eduardo, O-077

Lopez Lobato, Mercedes, 0O-010, P-016, P-025, P-028,
P-155

Loépez Lobato, Mercedes, O-116

Lopez Lopez, Javier, O-115, O-114

Lopez Lopez, Rosario, P-035

Lopez Marin, Laura, O-038, O-091, O-130

Lopez Pequefio, Javier, P-198

Lépez Pison, Javier, 0-049, 0-063, O-064, P-072, P-157

Lopez Sala, Anna, 0O-082

Lépez Sobrino, Gloria, 0-024, P-035, P-098, P-169

Lopez Vazquez, Ana Maria, O-045

Lépez Vazquez, Maria, O-131, P-103

Lorda Sanchez, Isabel, 0O-092, O-134
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Lorente Lopez, Aida, O-063, O-109, P-012, P-127,
P-157

Lorentzos, Michelle, P-017

Lorenzo Sanz, Gustavo, O-059, P-077, P-092

Losada Del Pozo, Rebeca, 0-035, 0-058, 0-092, O-093,
0-108, 0-134, P-141

Loscos Camaron, Ana, O-086

Lotz Esquivel, Stephanie, 0-090, P-070

Lubian Gutiérrez, Manuel, O-017

Lucio Ceballos, Blanca, P-099, P-135, P-142

Ludlam, William Grant, O-041, O-094

Lundahl Ciano-Petersen, Nicolas, P-163

Lungo Peccorini, Ana Gabriela, 0-062, P-021

Macaya, Alfons, O-006, O-062, O-096, O-120, P-020,
P-039

Mademont Soler, Irene, P-108

Madrid Rodriguez, Aurora, O-073

Madruga Garrido, Marcos, O-091

Madruga Zaera, Angela, P-129

Maeso Mendez, Sandra, P-133

Magan Maganto, Maria, O-097

Malaga Diéguez, Ignacio, O-080, P-112, P-122, P-147,
P-152

Malenica, Masa, 0O-013

Malfatti, Edoardo, O-009

Mantinez Monseny, Antonio Federico, P-122

Manzanilla, Oscar, O-004

Mafaricua Arnaiz, Ainhoa, O-085, P-008

Manes Jimenez, Yolanda, P-160

Marcé Grau, Anna, O-006

Marchiani, Valentina, O-041

Marco De Lucas, Enrique, P-177

Marco Hernandez, Ana Victoria, P-005

Marcos, Marianela, P-088

Mari Vico, Rosana, O-036

Maroofian, Reza, O-120

Marquez Armenteros, Ana M?, P-062

Marrero Alfonso, Martina, O-102

Martemyanov, Kirill, 0-041, O-094

Marti Carrera, Itxaso, O-095, 0O-044, O-093, P-025

Marti Enrique, Violeta, P-134, P-168

Marti Masanet, Miguel, P-060

Marti-Sanchez, Laura, O-121

Martin, Maria, O-117

Martin Andres, Laura, P-046, P-161, P-183

Martin Boizas, Ruth, P-139, P-162

Martin Cilleros, Maria Victoria, O-097

Martin Costa, Ana, 0-063, 0-102, 0O-109, P-012, P-079,
P-120, P-191, P-075

Martin Del Rey, Raquel, O-134

Martin Del Valle, Fernando, O-058, O-075, P-057

Martin Fernandez Mayoralas, Daniel, P-121, P-149,
P-182

Martin Galache, Maria, O-057

Martin Grau, Carla, P-060

Martin Latorre, Maria Del Mar, P-078

Martin Moreno, Ana, 0-027, O-031

Martin Rodriguez, Samuel, O-050, P-159

Martin Ruiz, Nuria, P-123

Martin Viota, Lucia, P-158, P-175

Martinez Albaladejo, Inmaculada, O-001, O-106

Martinez Barona, Sandra, P-104

Martinez Barrios, Estefania, O-110

Martinez Carrascal, Antonio, O-055, P-104

Martinez Castellano, Francisco, O-018, O-051

Martinez Cayuelas, Elena, O-035, O-092, O-108,
0-134, P-141

Martinez Copete, Maria, O-001

Martinez De Aragén Calvo, Ana, O-071, O-101,
0-126

Martinez De Aragon, Ana, O-021

Martinez De La Ossa, Alejandro, P-101

Martinez De Zabarte Fernandez, Jose Miguel, P-123

Martinez Del Val, Elena, 0O-027, O-031, P-091, P-199,
0-022

Martinez Ferrandez, Carmen, O-001

Martinez Garcia, M? Josefa, P-063

Martinez Garcia, Maria Josefa, O-001, P-028, P-106

Martinez Gimeno, Elena, P-028

Martinez Gémez, Ana Rosa, P-138

Martinez Gonzalez, Maria Jesus, O-104, O-113,
P-022, P-085

Martinez Gonzalez, Marta, O-113, P-025, O-037

Martinez Granero, Miguel Angel, 0O-027, 0O-031,
P-091, P-199

Martinez Hernandez, Eugenia, O-077

Martinez Ibeas, Maria, P-141

Martinez Marin, Rafael Jenaro, P-026

Martinez Martin, Carmela, P-090

Martinez Menéndez, Beatriz, P-029

Martinez Merino, Maria Teresa, O-061

Martinez Montero, Milaydis Maria, P-089, P-130

Martinez Montseny, Antonio Federico, O-090

Martinez Moral, Maria, P-185

Martinez Pérez, Maria, O-067, P-034, P-116, P-140

Martinez Salcedo, Eduardo, O-001, O-010, O-106, O-113,
P-025, P-063, P-106, P-190

Martinez-Garcia, Maria Josefa, P-009

Martinez-Glez, Victor, O-017

Martinez-Gonzalez, Maria Jesus, O-080

Martinez-Hernandez, Eugenia, O-079

Martinez-Mugica Barbosa, Otilia, 0-014, O-044

Martinez-Salcedo, Eduardo, O-039, O-116, P-009

Martinez-Villasante Aleman, Alicia, O-099

Martino, Sabata, O-020

Martorell Sampoll, Loreto, O-023, O-088, O-040,
0-121, P-018, O-054

Martos Gago, Veronica, O-045

Marugan, Jose Manuel, P-088

Matalonga, Leslie, O-011

Matas | Balart, Julia, P-036

Mateo Martinez, Gonzalo Alberto, O-086

Mateos Checa, Rosario, O-095

Mateos Torre, Pablo, O-029

Matias, Vanesa, O-100

Maya Ruiz, Alfons, 0O-028

Mazagatos Angulo, Diana, P-090

Mazario Martinez, Esther, O-086

Meawvilla, Silvia, O-039

Mederos Rodriguez, Andrea, O-122, P-044, P-084,
P-197

Medina, Julita, O-007, O-112, P-018, P-024

Medina Guerrero, Carlos, O-067

Medina Martinez, Inmaculada, O-077

Melero Gonzalez, Alejandra, O-124
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Melero Llorente, Javier, O-078

Mendez Del Sol, Helena, 0-024

Méndez Jiménez, Luis Alberto, O-074

Méndez Pérez, Pilar, P-010

Mendiola Arza, Josu, P-085

Mercedes Alvarez, Blanca, P-142

Mesa Del Castillo Bermejo, Pablo, P-190

Messana, Tullio, P-047

Metay, Corinne, O-009

Meyer, Pierre, P-047

Millan Borrallo, Ana Maria, O-046

Miramar Gallart, Maria Dolores, 0-049, O-064, P-075

Miranda Herrero, Maria Concepcién, O-016, O-034, O-130,
0-131, P-068, P-135, P-142, P-198, 0O-080

Miravet Fuster, Elena, P-076

Mix, Chris, P-017

Molina Anguita, Cristina, P-089, P-130

Monfort Belenguer, Lucia, O-058, O-103, P-165

Monfort Membrado, Sandra, O-051

Monge Galindo, Lorena, 0-049, 0-064, O-080, O-081,
0-109, P-055, P-061, P-157, P-191

Monlle6-Neila, Laura, O-080, P-082

Monteagudo Vilavedra, Eines, O-045

Montiel Herrera, Maria Virginia, P-096

Montiel Rey, Ana, 0-016, 0-034, 0-058, 0O-099, O-131,
P-049, P-099, P-103, P-135, P-142, P-151, P-172,
P-192, P-198

Montini, Eugenio, O-020

Montolio, Marisol, P-027

Montoya Filardi, Alejandro, P-189

Moral Pumarega, Maria Teresa, O-105

Morales Albertos, Laura, O-069, O-100, O-117,
P-071

Morales Moreno, Antonio Jesus, 0-069,0-100, P-071

Morcos, Ricardo, 0-042

Morena, Francesco, O-020

Moreno Lozano, Pedro J, O-130

Moreno Novillo, Rocio, P-080

Moreno Ramos, Zaida, O-021

Moreno Torres, Irene, O-035

Moreno Vinues, Beatriz, O-035, 0-092, O-108, O-134,
P-141

Moroén, Aroldo, O-033

Morte Coscolin, Patricia, O-063

Mosquera Fernandez, Pablo, O-032

Moya, Obdulia, O-112

Moya Loépez, Sara, P-157

Moya Ortega, Ana, 0O-058

Moyano Chicano, Maria Del Carmen, O-002

Muchart, Jordi, O-082, O-088, P-072

Mugica Barbosa, Otilia Martinez-, 0-022

Mula Garcia, Jose Antonio, O-089, P-126, P-131,
P-179

Mulero Collantes, Inés, P-064

Munell Casadesus, Francina, O-010, O-012, O-114, P-028,
0-008, 0-115, P-020, P-021

Munoz Albillos, Maria Sol, O-085, P-008
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